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S§S-01 Psddotiimor serebri erken tanisinda koroid pleksus hacmi rol oynayabilir mi?
Ezgi EREM", Betiil AKDAL2, Ozge DEDEOGLU', Meryem Hilal ALTAS', A. Nese CITAK KURT!

1. Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Néroloji Klinigi
2. Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Radyoloji Klinigi

Girig: Kafatasi, beyin parankimi (%80), beyin-omurilik sivisi (BOS) (%10) ve kan (%10) olmak {izere {i¢ ana bilegsenden olugan sert bir yapidir. Monroe-Kellie
Doktrinine gére beyin parankimi, BOS ve kanin toplam hacimleri sabittir ve bir bilegenin hacmindeki artig, diger bilesenlerden bir veya ikisinde hacim azal-
masina neden olacaktir. Lateral ventrikillerdeki koroid pleksus adi verilen 6zel bir vaskiiler yapi tarafindan iretilen BOS, beyin ve omurilik igin yastik gorevi
goren, subaraknoid bogluklarda ve ventrikiillerde bulunan berrak bir sividir. Subaraknoid bosluktan ve araknoid graniiller tarafindan emilerek dural venéz
sinlislere ve kan dolagimina geri doner (1). Psddotiimdr serebri (PTS) intrakraniyal yer kaplayici bir lezyon, meningeal enflamasyon veya venoz tikaniklik gibi
yapisal bir lezyonun yoklugunda kafa i¢i basincinin artmasini tanimlamak igin kullanilir (2). Patofizyolojisinde parankimal 6dem, artmig serebral kan hacmi,
artmig BOS (retimi, BOS emiliminde bozulma, vendz akimda obstriiksiyon ve enflamatuar mekanizmalar gibi gesitli mekanizmalar 6ne siriiimektedir. PTS
tanisi; Klinik degerlendirme, bilgisayarli tomografi (BT) ve manyetik rezonans gériintileme (MRG) gibi nérogdriintileme ¢alismalarinin sonuglari ve invaziv
veya invaziv olmayan tekniklerle intrakranial basing (ICP) 6lgiimiiniin bir kombinasyonunu icerir. Erken tani ve hizli, etkin tedavi kalici norolojik hasar gibi
olasi komplikasyonlari énlemek igin dnemlidir (3). Norogdriintileme bulgulari (Bog sella turcica, optik sinir kilifinda genigleme, optik sinirde tortiyozite
arhigi, posterior skleral diizlesme, transverse siniis stenozu) PTS tanisinda ve etiyolojinin ¢dziimlenmesinde kullanilan dnemli yardimei belirteclerdendir (4).
Bu caligmada PTS tanisi alan prepubertal yas grubundaki hastalarin bagvuru norogdriintiilemelerinde koroid pleksus hacminin total beyin hacmine orani
olgtlerek erken tanidaki yeri ve patofizyolojisiyle iliskisinin saptanmasi amaglanmigtir.

Materyal ve Metot: Ocak 2021 ile Ocak 2025 tarihleri arasinda 6-12 yas araliinda nérogdriintilemelerinde anormallik saptanmayan ancak klinik 6zel-
likleri ve BOS basing sonuglariyla idyopatik PTS tanisi alan 32 hastanin koroid pleksus hacimlerinin total beyin hacimlerine orani ayni yag ve cinsiyette
olan kontrol grubuyla karsilagtinldi. MR Goriintiileme Protokolii: Tiim MR gdriintiilemeleri 1,5 Tesla GE marka MR cihazinda standart bag bobini kullanilarak
gerceklestirildi. Goriintileme protokoliinde (i¢ boyutlu T1 agiriki magnetizasyon hazirlanmis hizli gradient-eko (3D-T1 BRAVO), T2 agirlikli ve FLAIR se-
kanslari kullanildi. Tiim rutin 3D T1 MR goriintileri hasta ve kontrol gruplari i¢in islendikten sonra anonimize edilerek Digital Imaging and Communications
in Medicine (DICOM) formatinda disa aktarilarak bilgisayarda ayn bir klasérde kaydedildi. Goriintii Analizi ve Volimetrik Olgiim: T1 agirlikli gériintiiler
lizerinden koroid pleksus segmentasyonu ITK-SNAP yazilimi (versiyon 3.8.0) kullanilarak manuel olarak yapildi. Segmentasyon islemi koronal, aksiyal ve
sagittal planlarda gergeklestirildi. Koroid pleksusun anatomik sinirlari, komsu BOS ve beyin parankiminden yogunluk farkliliklari temel alinarak belirlendi
ve tiim planlarda segmentasyon dogrulugu gézden gegirildi. Toplam koroid pleksus voliimii (mms3) hesaplandi. intrakraniyal voliim dliimleri, volBrain ya-
zimi kullanilarak otomatik olarak hesaplandi. Koroid pleksus voliimdi, beyin boyutlarindaki farkliliklar hesaba katmak amaciyla intrakraniyal voliime gore
normalize edildi (normalize CPV = CPV / ICV).

Bulgular: Yas ortalamalari 111 ay olan hastalarin %50’ si (n=16) kiz cinsiyetti. En sik klinik semptomlar bas agrisi (%71) (n=23) ve gérme bozukluklariydi
(%37) (n=12). Hastalarin %56’ sinda (n=18) papil 6dem saptandi. BOS basinci ortalamalari 389 mm H20 saptandi. Hastalarin koroid pleksus voliimlerinin
total beyin voliimiine oranlarinin ortalamasi 0.016 olarak saptandi. Koroid pleksus hacmi/total beyin hacmi orani en yiiksek olan hastada gérme alaninin
kalici olarak etkilendigi kaydedildi. PTS tanisiyla izlenen hasta grubunun koroid pleksus hacmi/total beyin hacmi orani kontrol grubuna gore yiiksek tespit
edildi. BOS basinci 400 mm H20 iizerinde olan ve olmayan hastalarin koroid pleksus voliimii/total beyin voliimii oranlarn benzerdi. Asetazolamid %93
oraninda tedavide ilk tercih olarak, topiramat ise %12 oraninda hastada (n=4) tedavide kullamilmigti. 1 hastaya ventrikuloperitoneal sant, 2 hastaya lumbo-
peritoneal sant uygulandigi, %93 oraninda hastada (n=30) semptom ve bulgularin 3 yillik takipte tamamen diizeldigi, 2 hastada da bu tedavilere ragmen
gorme alaninda kalici etkilenme oldugu kaydedildi.

Sonug: Koroid pleksus, BOS iretimi ve ¢dziinen maddelerin beyne tasinmasinda rol oynayan, yogun vaskiilarize olan 6nemli bir serebral yapidir. Giincel
literatiirde Alzheimer hastaligi ve multipl skleroz gibi nérolojik hastaliklarin etiyolojisinde koroid pleksusun islev bozuklugu sorumlu tutulmugtur (4). Son
yillarda yapilan bir diger ¢calismada spinal BOS kagagi olan hastalar saglikli kontrol grubuyla karsilagtiridiginda daha yiiksek bir koroid pleksus hacmine
sahip olduklar gésterilmigtir. Bu sonuglar; azalan intrakranial basinci kompanse etmek igin BOS (iretiminin artmasi ve sonucunda koroid pleksus hacminin
artmasina sebep olmasiyla iliskilendirilmigtir (5). Gaismamizda ise koroid pleksus hacminin PTS tanili hastalarda daha yiiksek bulunmasi koroid pleksusun
hacim artigi sonucunda artmig BOS (iretimi ve buna bagli olarak da intrakranial hipertansiyon gelismesi hipotezini desteklemektedir.

Pediatrik hasta grubunda PTS tani ve tedavisinde yasanan zorluklar ve gecikmeyi minimuma indirebilecegimiz cesitli yaklagimlar saptamay! amagladigimiz
bu calismayla klinik bulgulara ek olarak koroid pleksus hacminin total beyin hacmine orani erken tani ve tedavide dinamik bir bulgu olabilir. Koroid pleksus
volum dlgimiiniin ozellikle prepubertal ve girisimsel islemlerde zorlanilan hasta grubunda noninvaziv radyolojik belirte¢ olarak kullanilabilirligi yakin do-
nemde yapilacak diger calismalarla desteklenmelidir.

Anahtar Kelimeler: psodotiimdr serebri, koroid pleksus hacmi, biyobelirteg
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§S-02 Bebeklik cagi baslangich TK2 eksikligi olan 3 hastada oral niikleozid tedavisi
Javid Sardarzada', Haluk Topaloglu?

Leyla Medical Center
?Yeditepe Universitesi

Timidin kinaz 2 (TK2) eksikligi otozomal resesif gecisli nadir gortilen bir mitokondriyal bozukluktur. TK2 geni tarafindan kodlanan timidin kinaz 2, mitokond-
riyal DNA (mtDNA) onarimi igin gereklidir. mtDNA sentezi i¢in deoksiriboniikleotidler (INTPS) saglamayi amaglayan bir kurtarma yolunun ilk adimini temsil
eden deoksisitidin ve deoksitimidin niikleozidlerinin fosforilasyonunda yer alan niikleer kodlu bir mitokondriyal enzimdir. TK 2 eksikligi bebeklik baslangigh
(=1 yas), cocukluk baglangich (1-12 yas) ve ge¢ baglangich (=12 yas) olabilir. Genellikle TK2 mutasyonlari ¢ocukluk ¢aginda baglayan ve ilerleyen bir
miyopati olarak ortaya ¢ikan mtDNA'nin tiikenmesine ve ¢oklu delesyonlarina neden olur.

Son zamanlarda pirimidin niikleozidleri ile tedavi daha siddetli infantil baglangich klinik formlarda sagkalim ve motor sonuclar {izerinde carpici etkiler
gostermigtir.

Bebeklik ¢agi baslangich TK2 eksikligi olan 3 hastamizin tedaviye verilen yanrtini sunuyoruz.

Uluslararas! bir erken erigim programi gergevesinde tani yaglari 12-20 ay olan ii¢ bebekte oral diniikleosid tedavisine bagland. ilk gelislerinde alti ayliktan
sonra gelisen hipotoni olan bebeklerin ikisi 24 saat solunum cihazinda idi ve trakeotomileri mevcuttu. Digerinde ise birkag giin i¢inde trakeotomi agiimasi
planlaniyordu. Oral diniikleosid tedavisi sonrasi 3-8 hafta sonrasi 6ncelikle solunum sikintilan kayboldu. 4-6 hafta iginde trakeotomileri kapatildi. Her icii
de yiriime yetisine kavustu. Tedavi siireleri 18 ay-6 yil arasinda degisen cocuklardan biiytik olani ilkokul 6grencisi olarak egitimine devam etmektedir.

Siddetli miyopati formlarindan etkilenen erken baslangich hastalarda tedavi, hayatta kalma siiresini artirmada ve kas gii¢siizliiginii, solunum fonksiyonunu
ve disfajiyi iyilestirmede etkildir ve higbir bilyiik yan etki gdriilmektedir. Mitokondrial TK2 eksikligi icin 6zellikle bebek doneminde baslayan erken formunda
dinlikleosid tedavisi mutlak olmaldir.

Anahtar Kelimeler: TK2 eksikligi, mitokondrial miyopati, diniiklieozid
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$S-03 SCN1A DISINDAKi SODYUM KANALOPATILERI: GOK MERKEZLI GALISMA

Giince Bagarrr, (Ozlem Ates Yaman, Berk Ozyilmaz, Taha Resid (Ozdemir, Nihal Olgag Diindar, Ayfer Sakarya Giines, Gokge Cirdl, Biilent Kara, Tolgahan
(zer, Seyda Begen, Elif Perihan Oncel, ilknur Erol, Hasan Tekgiil, Sanem Yilmaz, Erdem Simgek, Edibe Pembegiil Yildiz, Hillya Maras Geng, Ayca Dilruba
Aslanger, Orkide Giizel, Aydan Degerliyurt, Cagatay Giinay, Hande Gazeteci Tekin, Fulya Kiirekgi, Hakan Ergelebi, Biigra Yagmur ()Igﬂlﬂ, Nihal Yildiz, Tugce
Aksu Uzunhan, Biray Ertiirk, Glizide Turanli, Pinar Gengpinar

'Sagilik Bilimleri Universitesi Haseki Egitim ve Aragtirma Hastanesi
2[zmir Katip Celebi Universitesi Tip Fakiiltesi

$Saglik Bilimleri Universitesi zmir Tip Fakiiltesi

*Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi

5Bagkent Universitesi Adana Dr Turgut Noyan Uygulama ve Arastirma Merkezi
SEge Universitesi Tip Fakiiltesi

7fstanbul Universitesi Tip Fakiiltesi

8Akdeniz Ketojenik Diyet Merkezi

SSagiik Bilimleri Universitesi Ankara Bilkent Sehir Hastanesi

10Siirt Egitim ve Arastirma Hastanesi

""Bakirgay Universitesi Tip Fakiiltesi

2Sanliurfa Egitim ve Aragtirma Hastanesi

'sBagkent Universitesi Hastanesi Ankara

"“Corum Erol Olgok Egitim Ve Aragtirma Hastanesi

157onquldak Biilent Ecevit Universitesi

"Atlas Universitesi Tip Fakiiltesi

"7Prof. Dr. Cemil Tasgioglu Sehir Hastanesi

8Bjruni Universitesi Tip Fakiiltesi

Girig: Sodyum kanalopatileri oldukca heterojen bir fenotipik cesitlilige sahiptir. Bu ¢calismada SCN1A disindaki sodyum kanalopatileri ile ilgili genetik varyant
tagiyan hastalarda genotip-fenotip iliskisinin incelenmesi ve literatiir esliginde tartisimasi amaglanmigtir.

Materyal ve Metot: Bu cok merkezli calismaya 16 merkezden toplam 97 hasta dahil edildi. Hastalarin demografik ve klinik 6zellikleri, elektrofizyolojik ve
norogoriintiileme bulgulari, genetik sonuglari degerlendirildi.

Bulgular: Hastalarin yas ortalamasi 7,4+4,7 yil; ortalama genetik tani yasi 4,8+4,3 yil idi. Hastalarin %39.2’sinde SCN2A (n=38), %27,8’inde SCN8A
(n=27), %15,5'inde SCN9A (n=15), %8,2’sinde SCN3A (n=8), %5,2’sinde SCN1B (n=>5), %2.1’inde SCN4A (n=2), %1’inde SCN5A (n=1) ve %1’inde SCN2A
ve SCN8A dual varyanti (n=1) saptandi. En sik missense mutasyon (%89.7) saptandi. Saptanan varyantlarin %41,2’si klinik 6nemi belirsiz, %32’si olasl
patojenik, %20.6’sI patojenikti ve bunlarin %18,8’, novel varyantti. Segregasyon analizi hastalarin %45,4’linde mevcuttu; bunlarin %56,8’i denovo varyant
idi. En sik kullanilan genetik tani ydntemleri epilepsi gen paneli (%59,8) ve tiim ekzom dizileme (%30,9) idi. Hastalarin %93,8’inde (n=91) nébet mevcuttu.
Hastalarin %36,1'i tekli, %18,6's! ikili, %22,7’si ii¢lii, %11,3'l (igten fazla anti-ndbet tedavi almaktaydi. Ek olarak 10 hasta ketojenik diyet, 1 hasta VNS
tedavisi almaktaydi. Hastalarin %37,1’inde tedaviye tam yanit, %21,6’sida iyi yanit, %22,7’sinde kismi yanit, %7,2'sinde kétii yanit mevcuttu. Hastalarin
%27,8'inde anormal nérogdriintileme bulgularn ve %58,8’inde néromotor gelisim geriligi mevcuttu. Normal EEG bulgulari olan hastalarin orani %33 iken,
en sik EEG anormalligi fokal epileptik aktiviteydi (%37,1). Nobet diginda gériilen fenotipler ataksi, izole biligsel gerilik ve miyasteniydi.

Sonug: Sodyum kanalopatileri genis spektrumda fenotipleri icermekte olup, tedavi yanitlar da degigkenlik gdstermektedir. Varyantlarin spesifik ozellikleri-
nin anlagiimasinin, gelecekte hedefe yonelik yeni tedavi secenekleri sunmada kritik bir rol oynayacagina inaniyoruz.

Anahtar Kelimeler: Sodyum kanali, kanalopati, genetik
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$S-04 SMA’DA DAHA ERKEN TEDAVi: UZUN DONEMDE BELIRGINLESEN KAZANIMLAR

ismail Hakki Akbeygz‘, Giilnur Ozel', Burcu Karakaygll‘, Bilgihan Bikmazer', Zeynep Yilmaz', Kiymet Binnetoglu’, Seyma lyisenyiirek', Naime Evrim Kara-
dag Saygi?, Giilten Oztiirk', Elif Acar Arslan’, Olcay Unver', Dilsad Tiirkdogan'

"Marmara l:/:niversitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi Bilim Dali
2Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Bilim Dali

Spinal Muskiiler Atrofide (SMA) yenidogan tarama programi (YDT), erken teghis ve tedaviye olanak taniyarak giiz giildiiriicii sonuglar saglamaktadir. Tek
merkezli calismamizda 2017’°den itibaren Nusinersen tedavisi baglanan SMA Tip 1 hastalarinda erken (<60 giin) ve ge¢ (>60 giin) tedavi gruplarinin klinik
sonuglar kargilagtinimasi, YDT grubunda elektrofizyolojik verilerin degerlendiriimesi amaglamistir.

Galismamiza SMA tip 1 tanil 66 hastadan belirlenen dahil edilme kriterlerini karsilayan toplam 41 hasta dahil edildi. Hastalar, Nusinersen tedavisine bas-
lama yasina gore iki gruba ayrildi:

1. Erken tedavi grubu: Tedaviye 2 aylik olmadan dnce baglayan hastalar.
2. Erken olmayan tedavi grubu (diger grup): Tedaviye 2 ila 12 ay arasinda baslayan hastalar.

Her iki grup icin de 6 doz Nusinersen uygulamasi ile 18 aylik takip siiresi degerlendirildi. Calismada, tedavi dncesi (baslangig) ve 4., 5. ve 6. dozlardan
sonraki CHOP-INTEND (Children’s Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders) skorlari; birbiriyle kargilagtirmalari, motor gelisim ba-
samaklari, beslenme durumu ve YDT kapsaminda tani alan hastalar icin zaman igindeki CMAP (Bilesik Kas Aksiyon Potansiyeli) amplitiidierindeki degdisim
yer almaktaydi.

Erken grupta teshis yagi ortalama 9,5 giin (5-60), ilk doz yagi 30 giin (18-60) iken, ge¢ grupta bu siire ve 5,00 ay (2,0-12,0) olarak bulunmustur (p<0,001).

Motor fonksiyonlarin belirlenmesinde CHOP skorlari baslangigta ve 4. dozda benzerken (ortanca 18 ve 18,1), erken grupta 5. doz sonrasi 42,2 (38,0-46,0),
6. doz sonrasi 45,9 (42,0-50,0) iken, ge¢ grupta sirasiyla 31,8 (28,0-36,0) ve 34,5 (32,0-38,0) bulunmustur (p<0,05). Oral beslenme orani erken grupta
%93,8, ge¢ grupta %45,8'dir (p=0,049). 18 aylikken bagimsiz yiiriime orani erken grupta %53, ge¢ grupta %12 olarak kaydedilmistir (p=0,003).ROC
analizi, 6. doz sonrasi CHOP skorlarinin 5. aydan itibaren erken ve geg tedavi gruplan arasinda anlamli farklilik olugturarak farkligin ortaya giktigi kritik
noktanin ilk ii¢ aylik dénemde oldugunu géstermistir. (p=0,034) YDT grubunda Elektromiyografide (EMG) bilesik kas aksiyon potansiyeli (BKAP) amplittidleri
baslangigta 0,85 mV (0,10-3,40), 4. doz sonrasi 2,35 mV (0,40-6,70), 5. doz sonrasi 3,30 mV (0,70-6,90) olup anlamh artig gostermistir (p=0,021).

Sonuglar, erken tedavi baglangicinin motor ve bulber fonksiyonlar ile elektrofizyolojik bulgularda belirgin iyilesme sagladigini gliclii bir sekilde ortaya koy-
maktadir. Yenidogan taramasinin biiyiik katki meydana getirdigi erken tedavinin uzun dénem prognozunda éneminin artmasi dikkat cekicidir.

Anahtar Kelimeler: Spinal Muskiiler Atrofi, daha erken tedavi, Yenidogan tarama

4311410119 N120S
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$S-05 Kayseri ili Okul Cagi Cocuklarinda Norokutan Hastalik Prevalansinin Degerlendirilmesi

Fadime Gokge Kavil Dasdemirj, Mehmet Canpolat?, Ayten Giileg?, Salih Levent GinarZ, Osman Ahmet PolatiZ, Miicahit Besnek?, Dilek Tikmen?, Hakan
Giimiig?, Hiiseyin Per?, Ahmet Oztiirk®

1Saglik Bilimleri Universitesi, Kayseri Sehir Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar
2Freiyes Universitesi Gocuk Sagiigi ve Hastaliklan Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim Dali
3Saghk Bilimleri Universitesi, Kayseri Sehir Hastanesi, Cocuk Néroloji

BErciyes Universitesi Deri ve Ziihrevi Hastaliklari Anabilim Dali

BErciyes Universitesi Géz Hastaliklari ve Cerrahisi Anabilim Dali

BErciyes Universitesi Halk Saghigi Anabilim Dali , Biyoistatistik Bilim Dali

Girig ve amag; Norokitandz sendromlar ndroektodermal ve bazen mezodermal geligsim anormalliklerini kapsayan, deri, goz ve merkezi sinir sistemini tutan
,basit bir fizik muayene ile erken tani ve tedavi sansi mevcut olan nadir goriilen konjenital hastalik grubudur (1). Bugiine kadar ¢ok sayida nérokiitanoz
sendrom tanimlanmig olup, Norofibromatoz tip | (NF1), Tiiberoz skleroz kompleksi (TSK), Sturge-Weber sendromu (SWS) en sik gériilen nérokutanéz send-
romlardir (2). Ulkemizde Norokiitanéz sendromlarin daha énceden yapilmig prevelans calismasi bulunmamaktadir. Nérokutan hastaliklarin erken tani ve te-
davisi kadar, genetik danismanlik ile oniine gecilmesi ve bu konu ile ilgili saglik politikalarinin belirlenmesi 6nemlidir. Bu nedenle, bu tez calismasinda nadir
olarak gdriilen nérokutan hastaliklarinin okul ¢agi cocuklarinda prevalasinin belirlenmesi amaglanmigtir.

Materyal ve Metot; Bu prospektif tanimlayici calisma Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi 29.03.2023 tarih ve 2023/208 karar no’lu ,20.12.2023 tarih ve
2023/840 karar no’lu ve 21.08.2024 tarih 2024/144 karar no’lu etik kurul onaylari ile gereklestirildi. Calismanin ilk basamaginda online anket formlari il
Milli Egitim Miidiirligii'ne bagh okullarda okul yéneticileri aracilidi ile ailere ulastirildi. ikinci basamakta ankette nérokutan hastalik yéniinden bulgulari olan
olgular Erciyes Universitesi Cocuk Nérolojisi Bilim dalinda ve daha sonra uygun gériilen katiimcilar dermatoloji polikliniginde ve goz hastaliklari poliklini-
ginde degerlendirildi. istatistiksel analizler SPSS for mac versiyon 26 yazilimi kullanilarak yapildi.

Bulgular; Bu caligmada, 10.065 online anket doldurulmug, 220 anket ¢alismaya uygun doldurulmadigi igin diglanmis ve toplamda 9845 katiimci degerlen-
dirilmigtir Bunlardan 9812 katilimei cinsiyet belirtmistir. Katiimcilarin %50,1’i erkek, %49,6’s1 kiz olarak belirlenmigtir %0,3 (i cinsiyet belirtmemigtir. Tablo
1 de ndrokutan hastaliklarin cinsiyete gére sikligini detaylandirmaktadir. Calisma kapsaminda, nérokutan hastalik prevalansi %0,11 olarak tespit edilmistir.
NF1 prevalansi %0,05, TSK prevalansi %0,04, SWS ve inkontinentia pigmenti prevalanslari ise %0,01 olarak belirlenmigtir. Cinsiyete gére, erkeklerde %0,1,
kizlarda %0,12 oraninda nérokutan hastalik gériilmiistir.

Tablo 1 Norokutan hastaliklarin cinsiyete gore sikhigi

Norokutanoz Hastalik Olan Vakalar Saglikli Vakalar
Kadin (n, %) Erkek(n, %) | Total (n,%) | Kadin (n, %) Erkek (n, %) I/:’)p'a'“ (.
) . . . . oo | 9801
Norokutan hastalik 6 (0.12%) 5 (0.10%) 11(011%) | 4681(908%) | 4920(99.9%) | oot
- - 9807
Nérofibramatozis Tip 1 2 (0.04%) 3 (0.06%) 5 (0.05%) 4985 009%) | 4922(90.9%) | (o0l
) . 9808
Tuberéz skleroz kompleksi | 2 (0.04%) 2 (0.04%) 4(0.04%) 4885(90.9%) | 4923 (99.9%) | joodo
Sturge Weber sendromu 1(0.02%) 0 (0%) 1(001%) 4886 (99.9%) | 4925 (100%) ?gg L%)
inkontinentia pigment 1(0.02%) 0 (0%) 1(0.01%) 4886 (99.9%) | 4925 (100%) ?g; g%)

Tablo 2 de Galismaya katilanlarda dermatolojik bulgular ve iliskili tanilar detaylandirmaktadir. Cafe au lait lezyonu ile uyumlu lezyon goreseli var isaretleyen
muayenye gelmeyi kabul eden 29 kiginin degerlendiriimesinde, en yaygin tani %34,4 ile 5 mm’den kii¢lik ve 6 adetten az lezyonlar olarak belirlenmisgtir.
Diger tanilar arasinda NF1 (%13,7), TSK (%10,3), Hemanjiom (%6,8) , Nevus anemicus (%6,8) Atopik dermatit, (%3,4) Becker nevus (%3,4), Mastositoz
(%3,4), Melanositik nevus -+paronisi (%3,4), Nevus depigmentozus (%3,4), Yeni tani NF1(%3,4) ve Yeni tani inkontinentia pigmenti (%3,4) yer almaktadir.
Hipopigmente makul’le uyumlu lezyon goreseli var isaretleyen 21 kisinin degerlendiriimesinde, en yaygin tanilar %20 oraninda Vitiligo ve Nevus depigmen-
tozus olarak belirlenmigtir. Diger tanilar arasinda %15 oraninda 5 mm’den kiigiik ve 6 adetten az Cafe au lait lezyonu ve TSK yer almaktadir. Tinea Corporis
%10 oraninda, Psoriazis, Pitriazis alba + nevus anemicus, Melanositik nevus ve Nevus anemikus ise %5 oraninda tespit edilmigtir.Aksiller inguinal cillenme
ile uyumlu lezyon goreseli var isaretleyen 17 kisinin degerlendirilmesinde, en yaygin tanilar NF1 (%17,6) ve TSK(%18,7) olarak belirlenmistir. Diger tanilar
arasinda %11,7 oraninda 5 mm’den kii¢lik 6 adetten az Cafe au lait lezyonu ve Akantozis Nigrikans yer almaktadir. Daha nadir gériilen tanilar arasinda
Becker nevus (%5,8), Hemanjiom (%5,8), Moloskum Kontogiozum (%5,8), Melanositik nevus (%5,8), Pstriazis (%5,8), yeni tani NF1 1 (%5,8) ve yeni tani
inkontinentia pigmenti (%5,8) bulunmaktadir. Adenoma sabeseum’la uyumlu lezyon géreseli var isaretleyen 4 kisinin degerlendirimesinde, %75 oraninda
TSK tanisi belirlenmistir. Diger bir tani ise %25 oraninda Psdriazis olarak kaydedilmigtir. Shagren Patch’le uyumlu lezyon géreseli var isaretleyen 3 kisinin
degerlendiriimesinde, %66,6 oraninda TSK tanisi belirlenmistir. Diger bir tani ise %33,3 oraninda Psoriazis olarak kaydedilmigtir. Port Wine Nevus‘la uyumlu
lezyon goreseli var isaretleyen ve muayeneye gelen tek kisi, %100 oraninda SWS tanisi almigtir. Blaschko’nun gizgilerini takip eden hiperpigmente lezyon’la
uyumlu lezyon gdreseli var isaretleyen ve muayeneye gelen 2 kisinin degerlendirilmesinde, tanilar esit oranda dagilim gdstermistir: %50 oraninda Psériazis
ve %50 oraninda inkontinentia Pigmenti tanilari belirlenmistir.
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Tablo 2 Galismaya Katilanlarda Dermatolojik Bulgular ve iligkili Tanilar

Toplam
Vaka
Sayisi
(n)

Cilt Lezyon Tipi iIi§kiIi Tanilar

NF1 (13.7%), TSK (10.3%), Hemanjiom(6.8%), Neviis anemikus (6.8%), Atopik dermatit (3.4%), Beck-
Cafe au lait makul 29 er neviis (3.4%), Mastositoz (3.4%), Melanositik neviis(3.4%), Melanositik neviis + paronisi (3.4%),
Neviis depigmentoz (3.4%), Yeni tani NF1 (3.4%), Yeni tani Incontinentia Pigmenti (3.4%)

Vitiligo (20%), Neviis depigmentoz(20%), TSK (15%), Cafe au lait lezyon < 5 mm (15%), Tinea

Hipopigmente 21 korporis(10%), Psoriasis (5%), Pitriyazis alba+ Neviis anemikus(5%), Melanositik neviis(5%), Neviis

Makul anemikus (5%)
NF1 (17.6"/3), TSK (18.7%), Cafe au lait lezyonlari <5 mm (11.7%), Akantozis nigrikans(11.7%),
Aksiller/inguinal illenme 7 Elztr:rl](;rzi[i];r\;u(sé.sé?/:/)i)i\/lolluskum kontagiozum (5.8%), Melanositik neviis(5.8%), Psoriasis (5.8%), Yeni
tani NF1 (5.8%), Yeni tani Incontinentia Pigmenti (5.8%)
Adenoma sebaseum 4 TSK (75%), Psoriasis (25%)
Shagreen yama 3 TSK (66.6%), Psoriasis (33.3%)

Blaschko ¢izgilerini takip eden

hiperpigmentasyon 2 Psoriasis (50%), Incontinentia Pigmenti (50%)

Porto sarabi neviisu 1 Sturge-Weber Sendromu (100%)

Tartigma : Calismamiz, toplamda 9.845 katilimciya sahiptir ve bu genis drneklem biiyiikligii, elde edilen verilerin giivenilirligini ve genellenebilirligini
artirmaktadir. Literatiirde nérokutan hastaliklar {izerine yapilan ¢aligmalar genellikle daha kiigiik 6rneklem gruplarina odaklanmisti.SWS prevalansini in-
celeyen Ruggieri ve Pratico tarafindan yapilan ¢aligmalarda genellikle birkag yliz katilimel ile simirli kalinmigtir (3). Stafstrom, Staedtke ve Comi tarafindan
yapilan TSK iizerine ¢alismalarda da genellikle birkag yiiz ila birkag bin katiimci yer almigtir (4). Mitani ve ark. tarafindan yapilan NF1 {izerine ¢aligmalarda
genellikle 1.000 ila 5.000 katihmci yer almigtir (5). Caismamiz, bu baglamda literatiirde yer alan birgok calismaya kiyasla oldukga biiyiik bir veri setine
dayanmakta ve nadir gorilen ndrokutan hastaliklarin toplumdaki gercek prevalansini anlamak agisindan dnemli bir katki sunmaktadir. Galismamizda Noro-
kutan hastalik prevalansi genel olarak %0,11 (11 vaka) olarak tespit edilmistir. NF1 prevalansi %0,05 (5 vaka), NF1 prevalansi ile ilgili diger ¢alismalarda,
Klar ve ark. NF1’in ndrolojik ve dermatolojik belirtilerini ele alarak bu hastaligin prevalansini %0,033 olarak belirtmistir (1). Benzer sekilde, Korf ve Bebin
de NF1 prevalansini %0,033-%0,045 olarak rapor etmig ve bu hastaligin ¢ocuklardaki etkilerini incelemigtir (2). Calismamizda elde edilen bulgular, NF1
tanisi alan hastalarin genel Klinik 6zellikleri ile biiyiik 6lgiide uyumludur. Literatiirde NF1 tanisi alan hastalarin biiylik cogunlugunda Cafe au Lait lekeleri ve
aksiller/inguinal cillenme gibi tipik cilt bulgular rapor edilmektedir (6). TSK prevalansi %0,04 (4 vaka), TSK’'nin prevalansi ile ilgili olarak, Islam ve Roach
, TSK’nin prevalansini %0,01 ila %0,017 arasinda rapor etmis ve bu hastaligin nérolojik etkilerini detayl olarak ele almigtir (7). Bu oran, literatiirde rapor
edilen ortalama prevalanstan daha yiiksek olup, bu durum bélgesel farkliliklar, tilkemizde akraba evlili§i oranlarinin yiiksek olmasi ve/veya ¢alismamizdaki
6rneklem biiylikliigiinden kaynaklaniyor olabilir. Literatiirde, TSK hastalarinin gogunda yiizde adenoma sebaceum, hipopigmente makiiller ve kortikal
tuberler gibi tipik cilt ve nérolojik bulgularin yaygin oldugu bildirilmistir (7). SWS ve inkontinentia Pigmenti prevalansi ise %0,01 (1’er vaka) olarak kaydedil-
mistir.Bir caligmada Rosser , SWS’nin nérolojik etkilerini incelemis ve prevalansin nadir oldugu, ancak kesin bir oran belirtmeksizin 1/50.000 kadar diisiik
olabilecegini vurgulamigtir (8). Sonug olarak calismamizda elde edilen %0,01’lik prevalans orani SWS’nin nadirligini yansitmakta ve mevcut literatiirdeki en
yiiksek prevalans tahminleri ile uyumlu bir seviyededir. Literatiirden elde edilen bilgiler dogrultusunda, ¢alismamizda tespit edilen oran, bu nadir hastaligin
tani konma sikliginin daha yiiksek oldugu spesifik bir popiilasyon veya bélgeye isaret edebilir. Galismamizda elde edilen bulgular, SWS tanisi alan hasta-
larin literatiirde rapor edilen Klinik 6zellikleriyle biiyiik 6lgiide uyumludur. Literatiirde, SWS hastalarinda port-wine nevus, epileptik ndbetler ve glokom gibi
belirtiler sikga gériilmektedir (9). inkontinentia Pigmenti (IP), X>e bagli dominant bir genetik hastalik olup, cogunlukla kadinlarda gdriilmektedir. Literatiirde
bu hastaligin prevalansi hakkinda kesin oranlar nadiren belirtilse de prevalansin yaklasik 1/40.000 oldugu tahmin edilmektedir (1). Bu hastaligin genetik
yapisi nedeniyle erkeklerde genellikle éliimciil olmasi, prevalansin daha cok kadinlar arasinda rapor edilmesine yol agmaktadir.Calismamizda, inkontinentia
Pigmenti prevalansi kizlarda %0,01 olarak tespit edilmigtir. Bu oran, literatiirde bildirilen nadirlik seviyesinin (st sinirlarina yakin olup, bu nadir hastaligin
tespiti agisindan dikkat gekicidir. Blaschko ¢izgilerini takip eden hiperpigmentasyonun varlidi (10), alopesi, koni dis, ve anodonti gibi bulgular, IP hastalarin-
da sikca gézlemlenen dental ve dermatolojik anormalliklerdir (11). Bu bulgular, inkontinentia Pigmenti’nin gesitli klinik belirtilerinin dogru ve kapsamii bir
sekilde ele alindigini ve ¢alismamizin literatiirdeki bilgilerle uyumlu oldugunu géstermektedir

Sonuglar; Calismamizda degerlendirilen nérokutan hastaliklarin prevalansi ve demografik dagilimi hakkinda detayli ve kapsamli bir bakig agisi sunmaktadir.
Norokutan hastaliklar, genetik ve klinik cegitlilikleri nedeniyle tani ve tedavi stireglerinde zorluklar barindirmaktadir. Bu ¢aligmanin bulgulari, belirli néroku-
tan hastaliklarin toplumda nadir gériilen ancak 6nemli klinik belirtiler tagiyan vakalar oldugunu ortaya koymaktadir

Kaynaklar
1. Klar N, Cohen B, Lin DD. Neurocutaneous syndromes. Handbook of Clinical Neurology. 2016;135:565-89.
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1. GIRIS

Epilepsi, cocukluk caginda nérolojik bozukluklar arasinda en sik karsilasilan durumlardan biridir ve diinya genelinde cocuk popiilasyonunda prevalansi
yaklasik %0.5-1 arasinda degismektedir (1). Gelismis tedavi secenekleri sayesinde hastalarin biyiik bir kisminda anti-ndbet ilaclar ile ndbetler kontrol
altina alinabilmekte ve bu hastalarin 6nemli bir kismi zamanla ilagsiz remisyona ulagabilmektedir (2). Bununla birlikte, ilag kesimi sonrasi nébetlerin yeni-
den ortaya ¢ikma riski, klinik karar alma siirecinde 6nemli bir belirsizlik olusturmaktadir. Ozellikle cocukluk caginda epilepsi tanisi almis bireylerde, uygun
tedavi sonrasi ne zaman ve nasll ilag kesilecegi sorusu, pediatrik noroloji pratiginde sik kargilasilan ve iizerinde halen uzlagilamamig konulardan biridir (3).

N6bet kontrolii saglanan gocuklarda anti-ndbet ilaglarin belirli bir siirenin sonunda kesilmesi, potansiyel ilag yan etkilerinden korunma, yasam kalitesinin
artinlmasi ve psikososyal gelisimin desteklenmesi agisindan énemlidir (4). Ancak anti-nébet ilaglarin kesilmesini takiben hastalarin yaklasik %20 ila
%40’ inda ndbet niiksii yagandigi bildirilmigtir (5,6). Niiksler cogunlukla ilk 612 ay i¢inde ortaya ¢ikmakta ve bazi hastalarda tekrar uzun siireli tedavi
gerektirecek kadar ciddi seyretmektedir (7). Bu nedenle, ilag kesimi 6ncesinde niiks riskini dngorebilecek klinik ve paraklinik belirteglerin tanimlanmasi
bilylik 6nem tagimaktadir.

Son yillarda yapilan ¢alismalar, ndbet tekrari ile iligkili olabilecek ¢esitli risk faktorlerini ortaya koymustur. Bu faktorler arasinda tani anindaki elektroense-
falografi (EEG) bulgulari, beyin manyetik rezonans gériintiileme (MRG) ile saptanan yapisal lezyonlar, epilepsinin baglama yasi, tedavi siiresi, kullanilan ilag
sayisi (monoterapi vs. politerapi), ndbet tipi ve epilepsi sendromu gibi degiskenler yer almaktadir (8-11). (zellikle EEG bulgularinin normallesmemesi, ilag
kesimi 6ncesinde epileptiform aktivite saptanmasi ve yapisal lezyon varligi niiks riski agisindan énemli belirtecler olarak kabul edilmektedir. Ancak litera-
tiirdeki calismalarin cogunda EEG degerlendirmeleri ilag kesimi 6ncesi donemde yapilmakta, epilepsi tanisi sirasinda gekilen ilk EEG'nin prognostik degeri
cogu zaman gbz ardi edilmektedir. Oysa tani anindaki EEG, epilepsinin siddeti ve ndronal instabilitenin erken gostergesi olarak diisiintilebilir.

Bu baglamda, bu calismada anti-nébet ilaglarinin kesilmesi sonrasi ndbet tekrar ile iliskili klinik ve radyolojik faktérler, ozellikle de epilepsi tani aninda
cekilen EEG bulgularinin prognostik degeri retrospekif olarak incelenmistir. Literatiirde ilk EEG’nin niiksii 6ngormedeki giiciiyle ilgili sinirli ve geligkili veri
bulunmasi, bu ¢alismanin 6zgiin katkisini olusturmaktadr. Elde edilen sonuglarin, cocukluk ¢agi epilepsilerinde tedavi kesme kararlarina bilimsel dayanak
olusturmasi ve Klinisyenlerin risk degerlendirmesinde yol gésterici olmasi hedeflenmektedir.

2. GEREG VE YONTEM

Bu retrospektif, gézlemsel calisma, istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi Poliklinigi’nde yiiriitiilmiistiir. Calismaya,
0-18 yas araliinda olup gocukluk ¢agi epilepsi tanisi almis, anti-ndbet ilag tedavisi baglanmig ve tedavi siirecinde nébet kontrolii saglandiktan sonra ilag
kesimi uygulanmis hastalar dahil edilmistir. En az bir yillik izlem siiresine sahip ve EEG ile manyetik rezonans gériintileme (MRG) verileri tam olan 112
hasta, geriye doniik olarak hasta dosyalarindan incelenmigtir.

Calisma kapsamina alinan hastalarin yas, cinsiyet, epilepsi baslangi¢ yasi, anti-nébet ilag tedavi siiresi, ilag kesilme yasi, kullanilan ilag sayisi (monoterapi
veya politerapi), tani EEG bulgular, MRG sonuglari ve ilag kesimi sonrasi ngbet tekrarina iligkin verileri kaydedilmistir. EEG kayitlari, epileptiform aktivite bul-
gularinin varhigina gére “normal” ve “anormal” olarak siniflandinimigtir. MRG bulgulari ise beyin yapisinda lezyon varligi agisindan degerlendirilmis, kortikal
displazi, hipoksik-iskemik sekeller, atrofi veya tiiméral olusumlar gibi yapisal anomaliler “lezyon var” olarak kabul edilmigtir.

NGbet tekrar, anti-ndbet ilacinin kesilmesinden sonra herhangi bir déinemde yeniden ndbet gecirme olarak tanimlanmigtir. Bu bilgiye, hasta klinik kayitlari
ve ebeveyn beyanlari araciligiyla ulagilmigtir.

Tiim istatistiksel analizler IBM SPSS Statistics 25.0 yazilimi kullanilarak gerceklestirilmistir. Stirekli dediskenler ortalama + standart sapma ile tanimlanmis,
normal dagilim gosteren veriler igin bagimsiz drneklem t-testi, normal dagiimayan veriler icin Mann-Whitney U testi kullanilmigtir. Kategorik degiskenler
arasindaki farklar Ki-kare testi ile degerlendirilmistir. Tim analizlerde p<0.05 istatistiksel anlamlilik sinir olarak kabul edilmistir.

BULGULAR

Galismaya toplam 112 gocuk hasta dahil edildi. Katiimcilarin %58’i kiz (n=65), %42’si erkekti (n=47). Tim grubun ortalama epilepsi baglama yagl
60.1+41.1 ay, ortalama tedavi siiresi 52.7+26.9 ay, ortalama anti-ndbet ilag kesilme yagi ise 121.1+44.8 ay olarak hesaplandi.

Anti-nobet ilag kesimini takiben hastalarin %41’inde (n=46) ndbet tekrar gelisti. Nobet tekrari yagayan hastalarin ortalama epilepsi baglama yagi 51.7+38.0
ay iken, ndbet tekrari olmayan grupta bu deger 67.0+41.4 ay olarak saptandi. Aradaki fark istatistiksel olarak anlamli sinira yakindi (p=0.05) ve daha erken
yasta epilepsi baglangicinin nébet tekrariyla iliskili olabilecegini diisiindiirmektedir. ilag kesilme yasi (113.842.7 vs. 127.9+45.9 ay; p=0.105) ve tedavi
siiresi (55.5+29.4 vs. 50.0+24.0 ay; p=0.282) agisindan ise iki grup arasinda anlaml fark bulunmadi.

EEG bulgulari ile ngbet tekrar arasinda anlamli bir iligki saptandi. Hastalarin tani aninda 80’inde (%71) anormal, 32’sinde (%29) normal EEG saptandi. Anor-
mal EEG bulgusu olan hastalarin %60’inda nébet tekrar gériiliirken, normal EEG’ye sahip hastalarin yalnizca %25’inde nébet tekrar gozlendi (p<0.001).
Bu bulgu, anti-nbet ilag kesimi sonrasi nébet niiksii riskinin EEG bulgulariyla dngoriilebilecegini gostermektedir.

Manyetik rezonans gériintiileme (MRG) bulgulari da nébet tekrari ile anlamli iligki gdstermigtir. Yapisal beyin lezyonu saptanan 35 hastanin %57’sinde
(n=20), lezyon izlenmeyen 77 hastanin ise %34’linde (n=26) ndbet tekrari tespit edildi (p=0.002). MRG’de yapisal anormallik bulunmasi, nébetlerin yeniden
ortaya gikma olasili§ini anlamli diizeyde artirmaktadir.
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Anti-nébet ilag kullamim gekli (monoterapi vs. politerapi), nobet tekrar ile yakindan iligkilidir. Politerapi (iki veya daha fazla ilag) uygulanan 56 hastanin
%63’li (n=35) ndbet tekrar yagarken, monoterapi uygulanan diger 56 hastada bu oran %20 (n=11) idi. Bu fark istatistiksel olarak anlamli bulunmugtur
(p=0.01) ve birden fazla anti-nébet ila¢ kullanan hastalarda niiks riskinin belirgin bicimde daha yiiksek oldugunu ortaya koymaktadir.

Cinsiyete gore degerlendirildiginde, erkek hastalarin %49’unda (n=23), kiz hastalarin %35’inde (n=23) nobet tekrari gozlendi. Bu farklilik istatistiksel olarak
anlamli degildi (p=0.18), ancak erkek cinsiyetin gdreceli olarak daha yliksek oranda nobet tekrari ile iligkili olabilecegi dikkate degerdir.

TARTISMA

Galismamizda epilepsi tanisi konuldugu sirada gekilen ilk EEG’nin anormalligi ile anti-ndbet ilaci kesimi sonrasinda ndbet niiksii arasinda anlamli bir iligki
saptandi (tani aninda EEG’si anormal olan olgularin yaklagik %60’inda niiks izlenirken, normal EEG’si olanlarin yalnizca dértte birinde niiks goriildi). Litera-
tiirde ise cogu calisma, ilag kesimi éncesindeki veya sonrasindaki EEG bulgularina odaklanmistir. Ornegin, Jong Hoon Choi ve Sun Jun Kim (2021) on yillik
retrospektif galismalarinda 441 ¢ocuk hastayi izlemigs ve tani anindaki EEG’nin tek basina prognostik olmadigini, buna kargin tedavi siirecinde EEG bulgu-
larinin diizelmemesinin niiks riskini belirgin artirdigini bildirmislerdir (9). Bu galismada, ilag kesimine kadar EEG bulgulari iyilesme gdstermeyen gocuklarda
ilk yil icinde ndbetlerin tekrarlama orani %43 civarinda bulunmus, oysa EEG’sinde belirgin iyilesme olanlarda bu oran %15’in altinda kalmigtir . Yazarlar bu
nedenle tani anindaki ilk EEG’den ziyade, tedavi boyunca EEG’de gézlenen iyilesmenin varligini niiks agisindan daha 6nemli bir belirteg olarak vurgulamis-
lardir (9). Bizim calismamizda ise degerlendirmeye alinan EEG, hastalarin epilepsi tamisi aldidi andaki ilk EEG oldugundan, literatiirdeki “ilag kesiminden
hemen dnce” yapilan EEG degerlendirmelerinden farkli bir zaman penceresini temsil etmektedir. Nitekim birgok galisma, ilag kesimini takiben veya hemen
oncesinde cekilen EEG kayitlarinda epileptiform aktivite saptanmasini niiks igin giiclii bir risk faktorii olarak raporlamistir . Ornegin Zhao ve arkadaglari
(2023), 80 gocukluk cagdi epilepsi hastasinin incelendidi ¢alismalarinda, ilaci kestikten sonraki EEG’de anormal bulgu izlenenlerde ndbetlerin tekrar ortaya
cikma olasihginin yaklasik 4.7 kat arttigini bulmuglardir (8). Bizim bulgumuz, EEG’nin prognostik degerine isaret etse de zamanlama agisindan literatiirdeki
yaklagimdan farkhdir. Dolayisiyla, ilk EEG’si anormal olan hastalarda niiks riskinin yiiksek bulunmasi, muhtemelen altta yatan epilepsinin dogasi geregi
(6rnegin yapisal lezyon varligi veya sendrom tipi) olabilir. Tedaviyle EEG’nin normallesip normallesmemesi gibi dinamik bilgilerin eksikligi, calismamizdaki
EEG bulgusunun literatiirde ilag kesimi 6ncesi EEG iizerine yapilan ¢alismalardan farkli yorumlanmasina neden olmaktadir. Sonug olarak, literatiirde ilag
kesimi 6ncesi veya sonrasi EEG anormalligi siklikla niiks riskini artiran bir etmen olarak gésterilirken , tani anindaki EEG ile ilgili veriler kisithdir. Bizim galis-
mamiz bu agi§ doldurmaya yénelik olup ilk EEG’si anormal olan gocuklarin, uzun dénemde EEG’si diizelmemis olsa bile, ilaci kestikten sonra daha yiiksek
oranda niiks yasayabilecegini gdstermistir. Ancak bu noktada, ilk EEG’nin anormalliginin aslinda agir hastalik gdstergesi oldugu; dolayisiyla bu gocuklarin
EEG’leri ilaca ragmen diizelmedigi i¢in niiks gorildiigi seklinde de yorum yapilabilir. Bu aynmi netlestirebilmek igin, ilag kesimi dncesi EEG bulgularinin da
degerlendirmeye alindigi ileri calismalar gereklidir.

Calismamizda, manyetik rezonans goriintiilemede (MRG) yapisal beyin lezyonu saptanan g¢ocuklarin yaklagik %57’sinde ilag kesimi sonrasi nobetler tek-
rarlamis; buna kargin MRG'’si normal olan ¢ocuklarda bu oran %34 civarinda kalmistir. Bu bulgu, yapisal beyin anormalliginin niiks riskini anlamli derecede
artirdigini géstermektedir. Literatiirde de genel kani, epilepsiye yol agan yapisal patoloji variginin anti-nébet ilag kesildikten sonra nébetlerin tekrar ortaya
cikma ihtimalini yilkselttigi yniindedir (8). Ornegin, Zhao ve ark. (2023) derlemesinde, konjenital beyin malformasyonu, kalici organik beyin hasari veya
beyin timori gibi belirgin yapisal lezyonu olan ¢ocuklarda ilag kesimi sonrasi ngbetlerin yineleme riskinin, belirgin bir neden saptanmayan (idiyopatik)
olgulara kiyasla daha yiiksek oldugu vurgulanmistir (8) . Bizim bulgumuz bu literatiir verileriyle uyumlu olup, yapisal lezyonu olan olgularda tedavi kesilirken
cok daha dikkatli olunmasi gerektigini desteklemektedir. Bununla birlikte, yapisal lezyon varliginin her ¢alismada tutarli bir risk faktorli olmayabilecegi de
bildirilmektedir. Ornegin, Choi ve Kim (2021), genis hasta serilerinde (n=441) MRG’de epilepsiyle iligkili anormallik saptanan alt grup ile normal MRG’li
grup arasinda ilag kesimi sonrasi niiks oranlarinda istatistiksel fark bulamamglardir (sirastyla ~%21.5 ve %22.8) (9) . Yazarlar, yapisal lezyonu olan bazi
hastalarin hig ilag kesimine gitmemis olabilecegini veya bu alt grubun 6zelliklerinin (6r. daha iyi kontrollii beyin cerrahisi gegirmis olgular gibi) sonuglari
etkileyebilecedini tartismiglardir. Ayrica Choi ve Kim'in ¢alismasinda, beyninde yapisal patoloji bulunan yalnizca 65 hasta varken, geri kalan 320 hastada
MRG normaldi; kii¢lik drneklem alt gruplarinda istatistiksel gii¢ yetersiz kalmis olabilir (9) . Sonugta, cogu calisma yapisal/semptomatik epilepsi grubunda
ilag kesimi sonrasi nobetlerin yineleme riskinin daha yiiksek oldugunu belirtmektedir (12). Bizim sonuglarimiz da 6zellikle yapisal lezyonu bulunan gocuk-
larda, muhtemelen altta yatan epileptojenik odaklar tamamen ortadan kalkmadigi icin, tedavi kesilince ndbetlerin kolaylikla yeniden ortaya cikabildigini
gostermektedir.

Anti-nébet ilag kesimi 6ncesinde hastalarin tek ilag (monoterapi) mi yoksa birden fazla ilag (politerapi) mi kullandigi, calismamizda nébet niiksiinii etkileyen
bir diger énemli degisken olarak saptandi. Ozellikle politerapi ile kontrol altinda tutulan hastalarin yaklasik iite ikisinde (%63) ilag kesimi sonrasi nobetler
tekrarlarken, monoterapiyle kontrol saglanan hastalarin yalnizca beste birinde (%20) niiks gozlendi. Bu fark istatistiksel olarak anlamli olup (p=0.01), birden
fazla ilaca ihtiyag duyan, yani daha direncli epilepsi profili gdsteren cocuklarda tedavi kesildiginde nébetlerin geri dénme riskinin cok daha yiiksek oldugunu
ortaya koymaktadr. Literatiirde de pek ¢ok ¢alisma bu bulguyu desteklemektedir. Yuxuan Wang ve arkadaslar (2021), 188 epilepsi hastasini en az 2 yil
nébetsiz kaldiktan sonra ilaci kademeli keserek izledikleri prospektif calismalarinda, ilag kesimi aninda politerapi kullanan grubun nébet niiks riskinin, mo-
noterapi grubuna kiyasla yaklagik iki kat oldugunu bildirmislerdir (11). Benzer sekilde, Zhao ve ark. (2023), cocukluk ¢agdi epilepsilerinde iki veya daha fazla
ilacin birlikte kullamimi gerektiren olgularda ilag kesimi sonrasi yeniden ndobet gegirme olasiliinin anlamii derecede yiiksek oldugunu (OR~4.78) saptamig
ve politerapi ihtiyacini bagimsiz bir risk faktorii olarak tanimlamislardir (9) . Bu uyumlu sonuglar, politerapiye ihtiya¢ duyan hastalarin epilepsisinin altta
yatan nedeninin daha ciddi olabilecegini ya da epileptogenezinin daha yaygin oldugunu diigiindiirmektedir; dolayisiyla ilaglar kesildiginde bu hastalarda
nébetler geri gelmeye daha yatkindir. Bununla birlikte, literatiirde monoterapi vs. politerapi konusunda tam bir gériis birligi olmadigini belirtmek gerekir.
Ozellikle kiigiik drneklemli bazi calismalarda bu fark gozlenemeyebilmektedir. Ornegin, Nicholas Odero ve arkadaglar (2023) Kenya’da 49 gocukla yaptiklari
retrospektif incelemede, politerapi kullanimi ile niiks riski arasinda istatistiksel bir baglanti saptamamuslardir (5). Bu geligkili sonuglarda, calisma popii-
lasyonlarindaki farkliliklar dnemli rol oynar. Odero ve ark.’nin ¢alismasindaki hastalar biiyiik oranda idiyopatik epilepsi olup ilaca iyi yanit veren gruptandi;
ayrica tlim hastalarin ilag kesimi dncesi EEG’lerinin normal olmasi ¢alisma kriteriydi(10) . Dolayisiyla bu segilmig grupta politerapi gereksinimi prognostik
bir aynm yaratmamig olabilir. Genel olarak, bizim ve diger genis ¢aph ¢aligmalarin bulgulari, politerapi gereksiniminin bir ciddiyet gostergesi oldugunu ve
tedavi kesildiginde niiks ihtimalini artirdigini gostermektedir. Klinikte, birden fazla ilaca ragmen ancak kontrol altina alinabilen olgularda ila¢ kesme karari
verirken bu risk dikkate alinmahdir.
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Caligmamizda hastalarin epilepsi baslangi¢ yagi ile ilag kesimi sonrasi ngbet niiksii arasinda bir korelasyon gézlendi. Nobetleri tekrarlayan grupta epilepsi-
nin daha erken yasta basladigi (ortalama ~4.3 yag) ve ndbetleri tekrarlamayan grupta ise daha ge¢ baslangi¢ oldugu (~5.6 yag) goriildii; aradaki fark ista-
tistiksel olarak anlamli sinira yakindi (p=0.05). Bu durum, ézellikle bebeklik ve erken gocukluk déneminde baglayan epilepsilerin ileride tedavi kesildiginde
niiks etme egiliminin daha yiiksek olabilecegini diisiindiirmektedir. Nitekim literatiirde de epilepsi baslangi¢ yagi ile prognoz arasinda karmasik bir iligki
tarif edilmigtir. Choi ve Kim (2021), 441 cocukluk ¢adi epilepsi hastasini iceren ¢alismalarinda, epilepsinin baglangi¢ yagini gruplar halinde (bebeklik, erken
cocukluk, ge¢ cocukluk, addlesan) degerlendirerek ndbet niiks oranlarini kargilagtirmiglardir. Sonuglar, bebeklik (<1 yag) ya da adélesan donemde baglayan
epilepsilerde ilag kesimi sonrasi niiks oranlarinin en yiiksek oldugunu, buna karsin 3-10 yaslarinda (erken/ge¢ ¢ocukluk) baslayan epilepsilerde niiks ora-
ninin belirgin sekilde daha diisiik oldugunu géstermistir (9). Ozellikle nébetlerin infantile dnemde veya ergenlikte kontrol altina alindii olgularda, ilact kes-
tikten sonra tekrar ndbet gérme riski %25-30’lara ulagirken; 3—10 yag araliginda hastaligi remisyona girenlerde bu risk %715’in altindaydi (9). Choi ve Kim,
baslangig yast ile niiks arasindaki bu “U-gekilli” iligkiyi vurgulayarak, hayatin ilk yili gibi gok erken baslangigh epilepsilerin genellikle agir beyin hasari veya
genetik sendromlarla iligkili oldugunu, adélesan dénemde baslayanlarin ise 6rnedin JME (Juvenil Miyoklonik Epilepsi) gibi 6zel sendromlarda ilag kesimine
kéti yanit verebildigini belirtmiglerdir. Orta cocukluk doneminde baglayan benign epilepsi sendromlarinda ise (6r. Rolandidi epilepsi) niiks riskinin ¢ok daha
diisiik oldugu bilinmektedir (3) . Bizim serimizde genel olarak erken baglangicl olgularda niikstin daha sik gériilmesi, literatiirdeki bu egilimle uyumludur.
Ancak ¢alismamizda baslangi¢ yagi bir siirekli degisken olarak analiz edilmis ve istatistiksel anlamlilik sinirda bulundugundan, bunu giclii bir kanit saymak
zor olabilir. Nitekim, Zhao ve ark. (2023) ¢calismasinda da baslangi¢ yaginin tek bagina istatistiksel olarak anlamli bir risk faktérii olmadigi raporlanmigtir (8) .
Zhao ve arkadaslar 80 ¢ocukluk ¢adi epilepsi olgusunu inceledikleri ¢alismada, en yiiksek niiks oranlarini 0-3 yas arasi baslangici olan ¢ocuklarda (%27.7)
ve 4 yag sonrasi baglayanlarda (%19.2) gozlemlemis; 3-4 yas arasi baglayanlarda ise niiks oraninin en diigiik (%14.3) oldugunu belirtmiglerdir (8) . Bu
dagilim aslinda yukarida bahsedilen U-gekilli paterne benzemekle birlikte, sinirli drneklem nedeniyle istatistiksel olarak anlamli bulunmamistir (8) . Yine de,
kapsamli meta-analizler baglangic yasini prognostik modellerde dnemli bir bilesen olarak degerlendirmistir . Ornegin Lamberink ve ark.’nin bireysel hasta
verilerini birlestiren ¢alismasinda (2017), baglangic yagl, epilepsi siiresi ve iki yildan kisa siirede remisyonda olma gibi degiskenler niiks riskini dngérmede
kullanilmigtir (6). Sonug olarak, erken yasta baglayan epilepsilerde (6zellikle etiyolojisi yapisal veya gelisimsel olanlarda) tedavi kesimi sonrasi niiks riskinin
artabilecegi, literatiirde de destek bulan bir gortistiir. Bizim bulgulanmiz bu gériisii kismen teyit etmekte, ancak 6rneklem boyutumuz sinirli oldugundan
istatistiksel giiciimiiziin sinirinda kalmaktadir. lleride daha genis kohortlarda, baglangic yasi ile niiks arasindaki iliskinin daha net ortaya konmasi, hangi yas
grubunda ilaci keserken daha temkinli olunmasi gerektigini belirlemek adina degerli olacaktir.

Calismamizda hastalarin cinsiyeti ile ilag kesimi sonrasi nébet tekrari arasinda belirgin bir iliski saptanmadi. Erkek hastalarda niiks orani %49, kizlarda %35
olarak gergeklesmis olsa da, bu fark istatistiksel olarak anlamli degildi (p=0.18). Literatiirde de cinsiyetin prognostik etkisi konusunda net bir konsensiis
yoktur. Birgok calisma, bizim bulgumuzla uyumlu sekilde, erkek ve kiz cocuklar arasinda ilag kesimi sonrasi niiks riskinde anlamli bir fark olmadigini bildir-
mistir (9). Ornegin, Choi ve Kim’in 2021°deki genis serisinde erkeklerde bir yillik niiks orani %22.2, kizlarda %16.7 bulunmus ve aradaki fark nemsiz kabul
edilmistir (p=0.542) (9). Benzer bicimde, Odero ve ark. (2023) calismasinda da cinsiyetin niiks (izerinde etkili olmadidi gériilmustiir (10). Bununla birlikte,
bazi arastirmacilar tersine bulgular da rapor etmistir. Ozellikle eriskin veya karma yas gruplarini iceren kimi serilerde kadin cinsiyetin ilag kesimi sonrasi
niikse daha yatkin oldugu one siiriilmistiir (8) . Zhao ve ark. (2023), son donemdeki literatiir(i gézden gegirdiklerinde, baz calismalarda kadin cinsiyetin
erkeklere kiyasla daha yliksek niiks oranlariyla seyrettiginin belirtildigini ancak bu sonucun tutarli olmadigini vurgulamislardir (8) . Bu geligkili bulgularin
olasi nedenleri arasinda, epilepsi sendromlarinin cinsiyete gére dagilim farklari sayilabilir. Ornegin, bazi cocukluk cagji epilepsi sendromlari (Panayiotopoulos
sendromu gibi) erkeklerde biraz daha sik gdrtiliirken, juvenil myoklonik epilepsi ergen kizlarda sik¢a tani alir; bu farkli sendromlarin prognozlar da farklilik
gosterebilir. Ayrica hormonal faktorlerin (6rn. adélesan kizlarda menars ile iligki) nobet esigini etkileyebilecedi diisiiniilse de, mevcut veriler ilag kesimi
sonrasl niiks agisindan cinsiyetin tek basina belirleyici olmadigini gdstermektedir. Bizim calismamizda da cinsiyetin istatistiksel olarak anlaml bir faktor
olmamasi, literatiirdeki cogu pediatrik ¢alisma ile uyumludur. Erkek hastalarimizda niiks orani nispeten daha yiiksek olsa da, bu farkin anlam kazanmasi
icin daha bilyiik bir drneklem gerekebilecegi sdylenebilir. Genel olarak, eldeki bulgular cinsiyetin klinisyenin ilag kesme kararini ydnlendiren bir faktor olma-
masi gerektigini diisiindirmektedir. Onem derecesi ok daha yiiksek olan faktorler (nbet kontrol siiresi, EEG ve MRG bulgulari, politerapi gereksinimi gibi)
yaninda, cinsiyetin etkisi varsa bile ikincil diizeydedir ve farkli kohortlarda tutarsiz sonuglar vermektedir.

SONUG

Bu retrospektif ¢alismada, ¢ocukluk ¢agi epilepsisi tanisi almis ve anti-nobet ilaci kesilen hastalarda ndbet tekrarini éngdrebilecek klinik ve radyolojik
faktorler detayl bicimde analiz edilmistir. Elde edilen bulgular, tani anindaki EEG bulgularinin, MRG’de yapisal lezyon varliginin ve politerapi gereksiniminin,
ilag kesimi sonrasi ndbet tekrari agisindan anlamli belirtecler oldugunu ortaya koymustur. Ozellikle ilk EEG’si anormal olan hastalarda niiks oraninin belirgin
bigimde yiiksek bulunmasi, epilepsinin baslangigtaki elektrofizyolojik siddetinin uzun donem prognozla iligkili olabilecegini diigtindiirmektedir. Ayrica polite-
rapi gereksinimi, epilepsinin daha direngli bir formunu temsil edebileceginden, bu hastalarda ilag kesme kararn daha temkinli verilmelidir. MRG’de saptanan
yapisal beyin lezyonlari da niiks riskini artiran 6nemli bir faktor olarak one ¢ikmaktadir.

Sonug olarak, bu ¢alisma; ilag kesme siirecinde risk degerlendirmesinin ¢ok boyutlu yapilmasi gerektigini ve tani anindaki EEG gibi erken dénem verilerin
Klinik kararlarda g6z oniinde bulundurulmasinin 6nemli olabilecegini gdstermektedir. Elde edilen veriler, epilepsi tedavisinin bireysellestirilmesine katki sag-
layabilecek niteliktedir. Ancak, ilag kesimi 6ncesi EEG degisiklikleri gibi dinamik parametrelerin de dahil edilecedi ileriye déniik ve cok merkezli calismalara
ihtiyac duyulmaktadir.
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§S-07 infantil Epileptik Spazm Sendromunda Oral Prednizolon ve ACTH Tedavilerinin Karsilagtinimasi: Burden of Amplitudes and Epileptiform
Discharges ve Early Childhood Epilepsy Severity Scale Skorlarinin Kullanimi

irem Sahan Seref', Zeynep Oztiirk', Tugba Hirfanoglu', Ebru Arhan', Ercan Demir', Esra Serdaroglu’, Cansu Ozbag?

'Gazi lzniversitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji
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Amag: Calismamizda, infantil epileptik spazm sendromu (IESS) tedavisinde adrenokortikotropik hormon (ACTH) ve oral prednizolonun etkinliginin, Burden
of Amplitudes and Epileptiform Discharges (BASED) skoru ve Early Childhood Epilepsy Severity Scale (E-Chess) kullanilmasi amaglanmigtir.

Yontem: Calismaya, elektroensefalografi (EEG) bulgularinda hipsaritmi veya hipsaritmi varyantlar bulunan ve ACTH veya oral prednizolon tedavisi alan, 1
ay ile 6 ay arasindaki 40 pediatrik hasta dahil edilmistir. Hastalarin klinik dzellikleri; spazm baglangic yasi, cinsiyet, perinatal anormalliklerin varligi, altta
yatan nedenler, nobet tiirleri, antindbet ilag kullammi ve sayisi gibi degdiskenler dikkate alinarak retrospektif olarak analiz edilmistir. EEG kayitlari, tedavi 6n-
cesinde ve tedavinin 28.giiniinde BASED skoru kullanilarak degerlendirilmistir. Nobet yaniti, tedavinin 6.ayinda E-Chess skoru kullanilarak degerlendirilmis
ve hastalar, iyi yanit verenler(E-Chess<9) ve yetersiz yanit verenler (E-Chess>9) olarak siniflandiriimigtir.

Bulgular: 23 hasta ACTH tedavisi, 17 hasta ise oral prednizolon tedavisi almigtir. Her iki tedavi grubunda (oral prednizolon + ACTH tedavisi alan) tedavi
6ncesi ve sonrasi BASED skorlarinda anlamli bir azalma gériilmiistiir(p<0.001). ACTH ve oral prednizolon tedavi gruplan arasinda tedavi sonrasi BASED sko-
ru(p=0.05) ve E-Chess skorlari(p=0.3) agisindan istatistiksel olarak anlamli fark bulunmamigtir. ACTH tedavisi alan hastalarda BASED skoru anlamli gekilde
azalmigtir(p<0.001). Oral prednizolon tedavisi alan hastalarda da BASED skorunda belirgin bir azalma tespit edilmistir(p=0.007). E-Chess skoruna gore
ndbet yaniti degerlendirildiginde, cinsiyet (p=0.907), spazm baslangi¢ yasi(p=0.179), MRG bulgulari(p=0.739) ve etiyoloji(p=0.503) agisindan yanit veren
ve yetersiz yanit veren arasinda anlamli fark saptanmamustrr. Ote yandan, tedavi sonrasi BASED skorlari(p=0.007) ve BASED skorundaki azalma(p=0.017)
yanit veren grupta, yanit vermeyen gruba kiyasla anlamli olarak daha diisiik bulunmusgtur. E-chess skoru ile iligkili faktrler univariate analiz ile incelendi-
ginde antindbet ilag sayisinin klinik olarak anlamli oldugu gériilmisgtiir (0,027). ACTH veya Prednisolon tedavisi éncesinde daha fazla antinébet ilag kullanan
hastalarda e-chess skorunun yiiksek olma olasiligi, daha az sayida kullananlara gére 2.02 kat daha fazla saptanmigtir.

Sonugc: Kantitatif EEG yaniti ve nébet sonuglarina dayall analizimiz, EEG bulgularini diizeltmekte oral prednizolonun, ACTH tedavisi kadar etkili oldugunu
objektif olarak gostermektedir. Buna ek olarak, elektroensefalografik iyilesmenin, klinik nobet yaniti ile iligkili oldugu da gosterilmistir.

Anahtar Kelimeler: ACTH, infantil Epileptik Spazm Sendromu, Prednizolon
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S§S-08 Aicardi-Goutiéres sendromu tanisiyla izlenen 16 hastanin tedavi deneyimleri
Cengiz Havalr", Giilcan Yavuz', Koza Cubukgu?, Habibe Kog Ugar?, Ayse Aysima Ozcelik®, Hiillya Kose®, Havva Hasret Demir®, Sara Sebnem Kilig®

'Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi Cocuk Néroloji Bolimii

2Dr. Ayten Bozkaya Spastik Cocuklar Hastanesi ve Rehabilitasyon Merkezi Fiziksel Tip ve Rehabilitasyon Bélimii
SAdana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Néroloji Bolimii

“Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi Cocuk Néroloji Bolimii

SUludag Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi Cocuk immunoloji ve Romatoloji Bolimii

SBursa Yiiksek ihtisas Egitim Arastirma Hastanesi Cocuk Allerji ve immiinoloji Bolimii

Giris

Aicardi-Goutieres sendromu (AGS) trombositopeni, anemi, karaciger disfonksiyonu gibi hematolojik bozukluklar, chilblain lezyonlar, glokom, anormal dis ya-
pisi, eklem deformitesi gibi patolojilerle diger sistemlerin yani sira a§irlikli olarak merkezi sinir sisteminde hasara neden olan bir interferonopatidir.1 Merkezi
sinir sistemi tutulumu. lékoensefalopati, bazal ganglionlar, beyaz cevher kalsifikasyonlari ve bilyiilk damar hastaliginin yani sira beyin omurilik sivisi (BOS)
lenfositozu ve artmis BOS alfa-interferon aktivitesi ile otaya cikar.2,3 iritabilite, beslenme zorluklari, mikrosefali, spastisite ve distoninin degisken bir kom-

binasyonu ve epileptik ndbetler AGS’nin en sik karsilagilan bulgulandir. AGS’ye neden oldugu belirlenen gen mutasyonlari TREX1, RNASEH2A, RNASEH2B,
RNASEH2C, SAMHD1, ADAR1 ve IFIH1’dir ve hastalar arasinda, hem aileler icinde hem de genotipler arasinda spesifik klinik farkliliklar ortaya ¢ikabilir. 1

Ters transkriptaz inhibitorleri, azatioprin, steroidler, intravendz immiinoglobulin (IVIG), dahil olmak iizere immiin modiile edici tedaviler sinirli sayida AGS
hastasinda ampirik olarak denenmigtir ve ndrolojik iyilesme dedisken olmugtur.4 AGS ile iligkili genler, niikleik asitin (DNA; RNA) metabolizmasi ile iligkili
proteinleri kodlar. Bu gen mutasyonlari, AGS patogenezinde dnemli oldugu éne siiriilen tip | interferonun indiiksiyonunu baglatir. Bu durum anti-interferon
tedavisinin temelini olusturur.5

Son zamanlarda, hastaligin varsayimsal patogenezine dayali yeni bir tedavi yontemi AGS hastalarinda denenmeye baslandi. TREX1 ile iligkili cilt hastaligi
ve IFIH1 ile belirlenen sistemik inflamasyon dahil olmak (izere sinirli sayida hastaya dayali birkag deneyim, JAK1/2 inhibitdrii ruxolitinib ile tip | interferon
reseptdr kompleksinin temel bir bilegenini iceren Janus kinaz (JAK) inhibisyonunun kullanimiyla cesaret verici sonuglar bildirmig ve duyurmugtur. 6-8 Bu
baglamda, genetik olarak dogrulanmis Aicardi-Goutiéres sendromu olan ve bir bagka oral JAK1 ve JAK2 inhibitorii olan baricitinib ile tedavi edilen 35 has-
tadan olusan son veriler duyurulmus ve ilacin faydasina iliskin énemli verileri destekleyen bilgiler verilmistir. 9

Amac ve Yontem

Galismamizda genetik olarak dogrulanmig Aicardi-Goutiéres sendromu olan on alti hastayi klinik ve genetik verilerle birlikte tanimlamayi ve on iki hastada
oral JAK1 ve JAK2 inhibitorli baricitinib ve ruxolitinib>den olugan tedavi denemesinin sonucunu sunmayi amacladik.

Genetik olarak dogrulanmig Aicardi-Goutieres sendromu tanisi almig hastalarin nébetleri ve farkl hareket bozukluklan igin gesitli imminomodilator ve
hedefli ilaglarla tedavi edilen 16 hastayi igeren cok merkezli bir retrospektif calisma yrittik.

Hastalarin ebeveynlerine, uyku bozukluklari, iritabilite, nobetler, tekrarlayan ates, govde, kollar ve bacaklarda deri dokiintisii gibi cocuklarin Aicardi-Gou-
tieres sendromuyla iliskili semptomlari ve bulgular soruldu. Hastalarin motor ve biligsel gelisim asamalari da not edildi. Bag kontrolii, oturma, yuvarlanma,
destekli ve bagimsiz yiirlime, kavrama, giilimseme, heceleme, tek kelime ve kelime kombinasyonlarini kullanma gibi temel kilometre taglarina iligkin
bilgileri ¢gikardik. Hastalarin motor fonksiyonu ve gelisimsel profili, baglangigta ve ruxolitinib’in baglangicindan itibaren 6 ve 12 ay sonra, Kaba Motor Fonk-
siyon ('jlgi]mij (GMFM), Pediatrik Engellilik Degerlendirme Envanteri (PEDI) kullanilarak fizik tedavi ve rehabilitasyon alaninda uzman bir hekim tarafindan
degerlendirildi. Spastisite siddeti, tedavi 6ncesi ve sirasinda modifiye edilmis bir Ashworth dlgegi kullanilarak spastisite derecesi olarak siniflandiridi.

Sonuclar

Demografik

Tablo 1: Demografik veriler ve klinik bulgular

Semptomlarin Nérolojik semp- Céliizl;tll;t]g::tﬁj\:ztat
Hastalar Yas baglangici (ay) tomlar gulgularl Beyin MRI/CT Genetik Mutasyon
Motor ve biligsel TREX1
5yas gelisim gecikmesi, PV ve BG kalsifikasyon, PV €.341 G>A (p. Ar-
1AFD 2 ay Say nistagmus, spas- Yok dismiyelinizasyon g114His)
tisite Homozigot
Motor ve biligsel RNASEH2B
gelisim gecikmesi, e €.529G>A (p.Ala-
2 HKY 6 yas 4ay ndbet, spastisite Var PV dismiyelinizasyon 177Thr)
Homozigot
Motor ve biligsel Bilateral parietal ve oksipitalde
38U 9yas 32 gelisim gecikmesi, Yok cok sayida milimetrik boyutlar- (TRi)r(11(1:.43|iI‘i13()i>A
6 ay Y nébet, spastisite da kalsifikasyonlar demgzigot
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Motor ve biligsel

L ) ) PV dismiyelinizasyonu SAMDH1
gelisim gecikmesi, Frontotem )
- ) . poral atrofi, ven- c.868 C>T
4ND 17 yas 7ay spastisite/tekrar: Var/ANA: 1/10.000 trikilomegali (p-arg290Cys)
layan ateg Homozigot
RNASEH2B
g"e‘l’lts"l;n"; ebc':l'(ﬁee; Bilateral BG multiple milimetrik ?pS\?fsg?;
5AA 6 yas 3ay spastisite, infantil Yok boyutlarda kalsifikasyonlar ¢.529GoA
spazm (p.A177T)
Compound heterozigot
Motor ve biligsel Bilateral BG multiple milimetrik Sggggtf? Ala-
6 AE 10 yas 4ay gelisim gecikmesi, | Yok boyutlarda kalsifikasyonlar 1'77.”") p.
ndbet, spastisite Homozigot
Motor ve biligsel RNASEH2B
gelisim gecikmesi, €.529G>A
7DE 2byay | Bay spastisite, infantil | YK Normal (0-Ala177Thr)
spazm Homozigot
6va Motor ve biligsel EgQgEEéA
8ED 8 Z $ 6 ay gelisim gecikmesi, | Yok PV dismiyelinizasyon .*300Tr
Y spastisite, Eom ozi ggt
. RNASEH2B
Motor ve bilissel
9EYE ‘156aya§ 1ay gelisim gecikmesi, | Yok Normal ?'sigg;é.rh 9
Y nobet, spastisite de mozigot
Motor ve biligsel . ! .. | RNASEH2B
L ; Bilateral BG multiple milimetrik
6 yas gelisimde gecikme o €.529G>A (p.Ala-
10 ME 6ay 8ay ve gerileme, Yok boyutlarda kalsifikasyonlar 177Thr)
spastisite Homozigot
. IFIH1
Ao Bilateral BG multiple milimetrik | ¢.2336G>A
11MK 8yas 6 ay \g/e g§e rile mg Yok boyutlarda kalsifikasyonlar (p.Arg779His)
spastisite Heterozigot
. IFIH1
Motor ve biligsel
L : €.2019_2020delTA
12RT ;Z;’” 3ay \g,:'gsé'r‘i‘lgfngec'kme Yok Normal (p.Asp673Glufs*9)
spastisite Heterozigot
ADAR
Motor ve biligsel Bilateral BG multiple milimetrik | ¢.3019G>A
13 KAT 16 yas 3yas gelisim gerilemesi, | Yok boyutlarda kalsifikasyonlar (p.G1007R)
spastisite Heterozigot
Motor ve biligsel ADAR
elisimde eiikme Bilateral BG multiple milimetrik | ¢.3019G>A
14YET 25yas | 18ay \g/e g§erilemg Yok boyutlarda kalsifikasyonlar (p.G1007R)
spastisite Heterozigot
'\’L‘I’it"i;n‘geeb'giis;r;e PV dismiyelinizasyon RNASEH2C: ¢.478C>T
15 GG 3yas 6 ay 39 §erilemg nobet Yok Frontotemporal atrofi, ven- (p.GIn160Ter)
gerileme, ’ trikiilomegali Homozigot
spastisite
PV hipomiyelinizasyon ve
Motor ve bilissel dismiyelinizasyon, Bilateral BG
gelisimde gecikme multiple milimetrik boyutlarda RNASEH2G p.pro76leu
16 EA 6 yas 3ay N . Yok I (c.227 ¢>T)
ve gerileme, nobet, kalsifikasyonlar Homozigot

spastisite
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E Tablo 2: Tedaviler ve gelisimsel dlgeklerin izlemi
=
(== Ebeveynler GMFM PEDI Modified Ashworth
r=) Dider immiino- tarafindan (fonksiyonel/sosyal) Ust/alt ekstremite
= Tani yagl/ Kayit JAKI/2 mgdﬂlatbr tedaviler/ Belirtilerdeki
) Hastalar s inhibitor/tedavi | oo ool iyilesmelerin | 0 6 12 0 6 12 0 6 12
= yag siresi degerlendiril-
N mesi 18 |24 30 18 24 30 18 24 30
3
e . 4 4 4 N.A N.A N.A 5/5 4/4 4/4
1AFD 11ayA3 ay ;‘y”"""“"'b/ 15 Rayir Bﬂg‘;gé’mr
Hafif motor 5 4 4 N.A N.A N.A 4/4 3/3 3/3
iyilesme/cilt
2 HKY 2 yag/2yas Z{yuxol|t|n|b/24 Metilprednizolon/6 ay ltzznzgmggnm
kaybolmasi
5 5 5 N.A N.A N.A 5/5 5/5 5/5
3BU 6 yas/7yas Baricitinib/6 ay | Hayir Hayir
Cilt lezyon- 5 5 5 N.A N.A N.A 5/5 5/5 5/5
larinin ve ates
I . . ataklarinin
4ND 15yas/17yas Baricitinib/12 P.rednlsc_alon, Hidrok- tamamen
ay siklorokin
ortadan
kalkmasi
Hafif motor 4 4 4 13/8 13/8 13/9 1-3 1-3 1-2
L iyilesme/ates
5AA 20 ay/23 ay ;iuxol|t|n|b/24 Prednisolon/ 2 ay ataklarinin
Y kaybolmasi 4 4 4 13/9 13/12 | 1312 | 1-2 1-2 1-2
6 AE 10 yas/11 yas ;iyuxolitinib/ﬁ Hayir Hayir 5 5 N.A 4 4
7DE 16 yas/19 yas E;X()“tm'b/e Hayir Hayir 3 3 N.A 2 2
8 ED 3 yas/3yas Hayir Hayir Hayir 5 5 N.A 4 4
Hafif motor
9EVE 10 yag/3 yas aRy“X""""'b/ 6| wig, azatioprin ;{gﬁf;“nﬁ/l w15 |5 N.A 4 4
kaybolmasi
. ' 4 4 3 19 26 26 1-3 1-3 1-3
10 ME 2 yas/2,5 yas aRuxol|t|n|b/24 Hayir :—I'ﬂgfm:tor
Y viles 3 |3 3 28 28 28 1-3 1-3 1-3
. Distonide hafif
11MK 2 yas/3,5 yas ;‘y”""“""'b’ 6 | Prednisolon /3 ay iyilesme 5 |5 5 18 18 18 1-3 1-3 1-3
Distonide hafif
12 RT 10 yas/10 yas Hayir Prednisolon / 6 ay iyilesme 5 5 5 N.A N.A N.A 2-4 2-3 2-3
13 KAT 11 yas Hayir Hayir Hayir 5 5 5 N.A N.A N.A 34 3-4 3-4
14YET 18 yas Hayir Hayir Hayir 5 5 5 N.A N.A N.A 3-4 3-4 3-4
- Distonide hafif
15 GG 6 ay/2 yas §;X°|'t'n'b/6 Hayir iyilesme 5 5 N.A N.A 2-3 2-3
16 EA 6Byas/6 yas Hayir Hayir Hayir 5 N.A 2-3

Genetik olarak dogrulanmig Aicardi-Goutiéres sendromu tanisi ile izlenen 16 hastanin tedavi yanitlarinin degerlendirildigi cok merkezli calismamizda has-
talarin yas ortalamasi 8 yas 6 ay (2 yas 6 ay - 17 yas), hastaliga iliskin semptomlarin baslangic zamani ortalama 7.4 ay (1 ay - 18 ay) idi. Tiim hastalarin
norolojik muayenesinde motor ve biligsel gelisim geriligi ve spastisite mevcuttu, TREX1 mutasyonu saptanan bir hastada géz muayene bulgularinda nistag-
mus gdzlendi. RNASEH2B mutasyonu olan 2 hastada infantil spazm geklinde olmak (izere 8 hastada ngbet gbzlendi. 3 hastanin kraniyal mr bulgulari normal
olmakla birlikte siklikla gozlenen kraniyal mr bulgusu bilateral bazal ganglionlarda multiple milimetrik kalsifikasyonlar, periventrikiiler hipomiyelinizasyon
ve dismiyelinizasyon idi. iki hastada frontotemporal atrofi ve ventrikiilomegali bulgulari gériildii. SAMDH1 mutasyonu saptanan bir hastada ek olarak labo-
ratuvar tetkiklerinde 1/10.000 ANA pozitifligi mevcuttu ve tekrarlayan ates klinigi belirgindi.
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On bir hastaya oral JAK1 ve JAK2 inhibitorii ruxolitinib (dokuz hasta) ve baricitinib (iki hasta) verildi. Alti hastaya 6 ay, bir hastaya 15 ay ve iki hastaya 2 yil
stire ile ruksolitinib tedavisi verilirken, baricitinib tedavisi bir hastaya 6 ay ve bir hastaya 12 ay devam edildi. Bazi hastalara kortikosteroidler (bes hasta),
intraventz immiinoglobin (IVIG) ve azatioprin (bir hasta) gibi diger immiinomodiilator tedaviler de verildi.

Ebeveynlerin degerlendirmelerine gore hastalarin distonilerinde ve motor becerilerde hafif diizelme oldugu, 4 hastanin cilt bulgularinda ve tekrarlayan ates
semptomunda tama yakin gerileme oldugu kaydedildi. Hastalarin motor fonksiyonu ve gelisimsel profili alaninda aileden alinan geri bildirim ve yapilan
objektif testlerde elde edilen verilerde 5 yas iistii olan hastalarda anlamli pozitif bir yanit gézlenmedi. Bes yas (istii hastalarin ikisinde nérolojik olmayan cilt
ve eklem bulgular ve tekrarlayan ateslerde olumlu yanit elde edildi. Bes yas alti olan hastalarda ise ilag alan grupta hafif ilmli olumlu gelismeler gézlendi.

Tartisma ve sonu¢

Literatiirde genetik olarak dogrulanmig Aicardi-Goutieres sendromu olan 35 hastaya oral JAK1 ve JAK2 inhibitorii olan barisitinib tedavisi verilen tek mer-
kezli bir galismanin sonuglar degerlendirildiginde hastalarin semptomlarinin baslangig yasi ortalama 6 ay, barisitinib tedavisinin baslama yasi ortalama
2,9 yil (aralik: 0,2—-21,8 yil) olarak belirtilmigti. Hastalar calismada en az 12 ay (aralik: 11,8—-43,8 ay) boyunca yer almis ve barisitinib dozu (gtinlik viicut
agirhgina gore 0,1-0,6 mg/kg, 2-4 doza boliinerek) hastalarin yasina, bébrek fonksiyonuna ve semptomlarina gére belirlenmis idi.

JAK inhibitdrlerinin bilinen yan etkileri arasinda enfeksiyon, anemi, lenfopeni ve tromboz yer almakta olup bu ¢alisma sirasinda iki hastadan birinin ¢oklu
organ yetmezligi ve firsatci enfeksiyon nedeniyle, digerinin pulmoner hipertansiyon ve trombotik mikroanjiyopati nedeniyle hayatini kaybettigi veriler arasi-
na kaydedilmigtir. Calismamizda tedaviye sekonder geligen ciddi bir yan etki gézlenmemigtir.

Hastalarin ailelerine, cocuklardaki AGS'ye iliskin belirtiler (ndrolojik bozukluk, aglama, uyku bozuklugu, huzursuzluk, nébet, ates, kol ve bacaklarda cilt
lezyonlari) sorulup skorlama sistemi olugturularak kaydedilmig ve tedavi sonrasi skorlarin diigtiigii gérilmusgtiir. Bir aylik tedaviden sonra genel semptom
skorunun anlamli sekilde azaldigi ve bu azalmanin kalici oldugu belirtilmigtir.

Tedavi dncesi hastalarin biiylik cogunlugunun ndrolojik agidan sabit ya da gerileme gosterdigi, tedavi sirasinda 20 hasta yeni gelisimsel basamaklara
ulasti§l, 12 hastanin iki ila yedi yeni beceri kazandigi, daha yiiksek doz barisitinib kullanan ¢ocuklarda daha fazla gelisimsel ilerleme gosterildigi calisma
sonuglar arasindadir. Barisitinib tedavisiyle iligkili baslica riskler trombositoz, I6kopeni ve enfeksiyon oldugu vurgulanarak ozellikle sistemik glukokortikoid
veya immiinsiipresif tedavi alan hastalarin yakin takip edilmesi gerekliligi ifade edilip, ciddi ve uzun siiredir hastaligi olan bireylerde bile nérolojik islevierde
ivilesme oldugunu gosterdikleri seklinde calisma sonuglari yayinlamigtir.

Bizim ¢alismamizda ebeveynlerin degerlendirmelerine gére hastalarin distonilerinde ve motor becerilerde hafif diizelme oldugu, 4 hastanin cilt bulgularinda
ve tekrarlayan ates semptomunda tama yakin gerileme oldugu kaydedildi. Hastalarin motor fonksiyonu ve gelisimsel profili alaninda aileden alinan geri
bildirim ve yapilan objekif testlerde elde edilen verilerde 5 yag iistii olan hastalarda anlaml pozitif bir yanit gdzlenmedi. Bes yas (istii hastalarin ikisinde
norolojik olmayan cilt ve eklem bulgulari ve tekrarlayan ateglerde olumlu yanit elde edildi. Bes yas alti olan hastalarda ise ilag alan grupta hafif ihmh olumlu
gelismeler gozlendi.

Biz de ¢alismamizin sonucunda hastaligin patogenezi dogrultusunda son yillarda kullanilmaya baglanmig olan Janus kinaz inhibitérii tedavilerinin daha
erken yaslarda kullanimiyla hastalarin Klinik seyrinde olumlu sonuglar alinabilecegine deginerek daha genis vaka serileri ile yeni klinik calismalara gereklilik
oldugunu vurguluyoruz.
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§S-09 Serebral Palsi Hastalarinda Osteopontin Gen Polimorfizminin Degerlendirilmesi

Kiirsat Bora Carman', Bilge Akman2, Arife Derda Yiicel Sen', Ozlem Ugur', Cogkun Yarar', Cagri Dogan®

’Esl@ehir Osmangazi Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji BD
2SBU, Dr Behget Uz Gocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Nérolojisi BD
30rdu Universitesi EAH, Tibbi Genetik BD

OZET:
Giris/Amacg:

Pediatrik serebral palsi (SP); kalici, ilerleyici olmayan, hareket, postiir ve dengeyi etkileyen heterojen bir hastaliktir. Serebral palsi etiyolojisinde gevresel,
genetik veya ¢ok faktorlii nedenlerin rol oynadigi gosterilmistir. Bu ¢alismada, Osteopontinin (OPN) néroinflamatuar sitokin gorevinden yola gikarak, OPN
geni tek niikleotid polimorfizmleri (SNP’ler) ile CP arasindaki genetik iligki aragtirildi.

Yontem:

Galismaya Osmangazi Universitesi Hastanesi Cocuk Noroloji Klinigi’nde SP tanisiyla izlenen 104 gocuk hasta, kontrol grubuna sag-
Ikl 102 gocuk dahil edilmis ve prospektif olarak ‘OPN gen tek niikleotid polimorfizmleri (SNPs): rs2853744, rs2853749, rs11728697, rs4754 ve rs1126616’
cahsiimigtir.

Bulgular:

Osteopontin (OPN) genindeki 5 farkli SNP igin SP’li cocuklar ve saglikli kontroller arasinda allel ve genotip frekanslar karsilagtinldi ve incelenen SNP’lerin
hicbirinde gruplar arasinda anlamli fark saptanmadi (p > 0.05). Ayrica periventrikiiler [skomalazi (PVL)+SP ve hipoksik iskemik ensefalopati (HIE)+SP grup-
lar arasinda da SNP dagilimlarinda anlamli bir fark gzlenmedi (p > 0.05). Yapilan Linkage Disequilibrium (LD) analizi sonuglari, belirli SNP ciftleri arasinda
giiclil genetik baglantilar oldugunu gésterdi. Ozellikle rs1126616 ve rs4754 ile 1728697 ve rs2853744 SNP ciftleri arasinda ¢ok giiglii LD bulundu. Ancak
gruplar ayn analiz edildiginde, bu giiclii LD iligkilerinin 6zellikle kontrol grubunda daha belirgin oldugu saptandi. Osteopontin (OPN) geni iizerinde bes farkli
SNP icin haplotip analizi yapildi. En sik gdrtilen haplotip G-G-G-C-C (frekansi=%41), en diisiik frekansli haplotip olarak ise G-A-A-T-C (f =% 0.02) saptand.
Fakat CP hastalari ile saglikl kontroller arasinda haplotiplerin dagiiminda anlamli bir fark bulunamadi (p>0.05).

Sonug ve Tartisma:

Caligmamizda, incelenen SNPlerin, SP gelisimine dogrudan etkili oldugunu gdsteren anlamii bir iligki tespit edilemedi. Ancak belirli SNP’ler arasinda gliclii
LD iligkilerinin mevcut oldugu gériildii. OPN genetik varyasyonlarinin SP ile iligkisini daha iyi anlagiimasi i¢in genis merkezi merkezli ¢alismalarin yapiima-
sina ihtiyag vardir.

Anahtar kelimeler: Serebral palsi, Osteopontin, tek gen polimorfizmi (SNP).

GiRiS

Pediatrik serebral palsi (SP); kalici, ilerleyici olmayan, hareket, postiir ve dengeyi etkileyen heterojen bir hastaliktir. Cocuklarda motor geriligin en yaygin ne-
deni olup, prevalansi 1.000 canli dogumda 1,5-3,4 arasindadir. Patogenezi hala net anlagilamamistir, fakat calismalar intrauterin ddnemde baglayip aylarca
devam edebilen inflamasyonun SP geligsiminde rol oynadigini géstermektedir. Genetik testlerin daha genis uygulanmasiyla birlikte yapilan son ¢aligmalar,
SP olgularda, cogunlugunu tek niikleotid varyantlarin olusturdugu, %28-31 arasi genetik tani orani belirlemistir (1,2).

Bu ¢aligmada, osteopontin (OPN)’ in ndroinflamatuar sitokin gérevinden yola ¢ikarak, Tiirk gocuk poplilasyonunda 5 farkli gen tek niikleotid polimorfizmleri
(SNPs) ile SP arasindaki iligki incelendi.

GEREG ve YONTEMLER

Calismamiza, Eskisehir Osmangazi Universitesi Hastanesi Gocuk Noroloji Klinigi'nde SP tanisiyla izlenen 104 cocuk hasta, kontrol grubuna ise saglikli 102
cocuk dahil edildi. Olgularin demografik verileri, klinik 6zellikleri ve radyolojik bulgular degerlendirildi. Hepsinden prospektif olarak ‘OPN gen tek niikleotid
polimorfizmleri (SNPs): rs2853744, rs2853749, rs11728697, rs4754 ve rs1126616 calisildi.

BULGULAR

Galismaya toplam 104 SP tanili olgu ve 102 saglikh kontrol bireyi dahil edilmistir. SP grubunun %47,1’i erkek (n=49), %52,9’u kiz (n=55); kontrol grubu-
nun ise %52,9'u erkek (n=54), %47,1’i kizdir. SP olgularinin alt tiplerine bakildi§inda, en sik goriilen formun %47,1 (n=49) ile spastik kuadripleji oldugu
belirlenmistir. Bunu %31,7 (n=33) ile spastik hemipleji ve %19,2 (n=20) ile spastik dipleji izlemektedir. Diskinetik tip ise %1,9 (n=2) oraninda saptanmisgtir.
SP olgularinin etiyolojik incelemesinde, %85,5’inde (n=89) periventrikiiler [5komalazi (PVL), %15,3'iinde (n=16) hipoksik iskemik ensefalopati (HIE) 6ykiisii
saptanmigtir (Tablo 1).

Tablo-1: Demografik veriler

Total (%) K/E (n)
CP olgulari 104 (100) 49/55
Kontrol grubu 102 (100) 54/48
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CP tipi
Spastik
dipleji 20 (19,2) 8/12
quadripleji 49 (471) 28/21
hemipleji 33 (31,7) 11/22
Diskinetik 2(1,9) 2/0
Pyl 89 (85,5) 37/52
Hie 16 (15,3) 8/8

Osteopontin genindeki 5 farkli SNP icin SP’ li cocuklar ve saglikli kontroller arasinda allel ve genotip frekanslan kargilagtirildi ve incelenen SNP’ lerin higbi-
rinde gruplar arasinda anlamli fark saptanmadi (p > 0.05) (Tablo-2).

Ayrica PVL+SP ve HIE+SP gruplan arasinda ve ve dogum haftasina gore, term ve preterm olgular arasinda genotip ve alel frekanslar agisindan fark
gozlenmedi (p > 0.05). Serebral palsi olgularinin %54,8’ine (n:57) epilepsi eslik ediyordu. Epilepsisi olan gocuklarla olmayanlar arasinda yapilan karsilas-
tirmalarda, genotip diizeyinde highir SNP i¢in anlaml fark bulunmamigtir (p>0.05). Alel diizeyinde yapilan analizlerde rs11728697 (p = 0.0659) icin ista-
tistiksel anlamlilik sinirina yakin sonuglar elde edilmistir; bu durum bu varyantlarin serebral palside epilepsi ile iliskili olabilecegini diisiindiirmekle birlikte,
istatistiksel anlamlilik esigini gecememisgtir.

Tablo-2: OPN tek gen niikleotid polimorfizminin total allel ve genotip frekansi

Grup Allel frekansi P OR (95% CI) Genotip frekansi P
rs1126616 A G 0.71 0.78(0.34 - 1.80) AA GA GG 0.997

cpP 28(0.135) 180 (0.865) 10(0.096)  8(0.077) 86 (0.827)

Kontrol 22(0.108) 182 (0.892) 7 (0.069) 8(0.078)  87(0.853)
rs11728697 A G 0.72 0.82(0.39 - 1.71) AA GA GG 0.96
cpP 38(0.183)  170(0.817) 9(0.087) 20(0.192)  75(0.721)

Kontrol 30(0.147) 174 (0.853) 1(0.01) 28(0.274)  73(0.716)

rs4754 A G 0.07 0.49(0.24 - 1.00) AA GA GG 0.968
cpP 50 (0.240) 158 (0.760) 1(0.01) 48 (0.461) 55 (0.529)

Kontrol 31(0.152) 173 (0.848) 0 31(0.304)  71(0.696)
rs2853749 c T 0.76 1.00(0.00 - 255.48) C€C CcT T 0.997
cpP 150 (0.721)  58(0.279) 56 (0.538)  38(0.366) 10 (0.096)

Kontrol 140 (0.686) 64 (0.314) 50 (0.49) 40(0.392)  12(0.118)
rs2853744 A C AA CA CcC 0.985
cpP 24 (0.115) 184 (0.885) 0.31 7.00(0.05-952.78) 0 24(0.231) 80 (0.769)

Kontrol 29(0.142) 175 (0.859) 3(0.029) 23(0.226) 76 (0.745)

OPN genindeki 5 farkli SNP arasinda yapilan Linkage Disequilibrium (LD) analizi sonuglar, belirli SNP ciftleri arasinda giiclii genetik baglantilar oldugunu
gosterdi. Ozellikle rs1126616 ve rs4754 (D’ = 0.9979, p = 0.00019) ile 11728697 ve rs2853744 (D’ = 0.9974, p = 0.0005) SNP ciftleri arasinda ok giiclii
LD bulundu. Ayrica rs2853749 ve rs2853744 (D’ = 0.8701, p<2.22x10-16) ile rs11728697 ve rs2853749 (D’ = 0.8980, p = 1.47x10-7) arasinda da giicli
diizeyde baglanti saptandi (Tablo-3). Ancak gruplar ayr analiz edildiginde, bu giiglii LD iligkilerinin 6zellikle kontrol grubunda daha belirgin oldugu saptandi.

Tablo-3: Giiglii Linkage Disequilibrium (LD) gésteren SPN ciftlerinin analizi

SNP1 SNP2 D’ X2 p
rs1126616 rs4754 0,998 13,87 0,000196
rs11728697 rs2853744 0,997 11,96 0,000543
rs11728697 152853749 0,898 27,63 1,47x107
rs2853749 1528537544 0,870 109,48 2,22x107
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Osteopontin (OPN) geni (izerinde bes farkli SNP icin haplotip analizi yapildi. En sik gériilen haplotip G-G-G-C-C (frekansi=%41), en diistik frekansh haplotip
olarak ise G-A-A-T-C (f =% 0.02) saptandi. Fakat CP hastalari ile saglikli kontroller arasinda haplotiplerin dagiliminda anlaml bir fark bulunmadi (p>0.05)
(Tablo-4).

Tablo-4: En sik goriilen haplotiplerin analizi

rs1126616 1511728697 154754 rs2853749 152853744 frekansi
1 G G G C C 0.41519
2 G G G T C 0.09119
3 G G G T A 0.0871
4 G A G C C 0.07833
5 G G A T C 0.07895
6 A G G C C 0.0605

TARTISMA

Bu calismada, OPN genindeki bes farkll SNP’nin (rs1126616, rs11728697, rs4754, rs2853749 ve rs2853744) SP’li cocuklar ile saglikli kontroller arasindaki
alel ve genotip frekanslari kargilagtirimis; Ne toplam SP grubunda ne de alt grup analizlerinde (SP’li ocuklarda epilepsi varligi, periventrikiiler [dkomalazi
veya hipoksik-iskemik ensefalopati 6ykiisii, term/preterm dogum alt gruplan) bu polimorfizmler agisindan istatistiksel olarak anlamli bir iligki bulunma-
mistir. Sadece rs11728697 varyantinin epilepsili SP alt grubunda olasi bir iliski sergiledidi dikkatimizi gekmistir (p = 0.0659, alel-frekans farki istatistiksel
anlamhlik sinirnda kalmistir).

Cesitli norolojik hastaliklarda, OPN gen polimorfizmlerinin hastalik riskine etkisini arastiran caligmalar literatiirde mevcuttur. Serebral palsi izerindeki
etkisini inceleyen tek galisma Shang ve ark.’nin, Ginli bir popiilasyonda 715 CP olgusu ve 658 kontrol (izerinde yaptidi klinik aragtirmadir. Bu ¢alismada,
rs1126616 polimorfizminin SP ile iligkisi anlamli bulunmustur. SNP’ler arasi LD analizinde, tek bagina rs1126616’nin etkisi disinda ek bir haplotip katkisi
saptamamistir; vakalar ve kontroller arasinda LD paternlerinde belirgin bir farklilik rapor edilmemistir (3). Bizim ¢alisamizda ise, LD analizleri sonucun-
da, belirli SNP ciftleri arasinda giiglii genetik baglantilar saptanmigtir. Tim 6rneklem grubunda yapilan analizde, rs1126612-rs4754 ve rs11728697—
rs2853744 SNP ciftleri arasinda ¢ok gii¢lii diizeyde LD gozlenmistir. Ancak gruplar ayn analiz edildiginde, bu gliclii LD iligkilerinin 6zellikle kontrol grubunda
daha belirgin oldugu goriimiistiir. rs1126612 ve rs4754 SNP’leri arasindaki LD, hasta grubunda istatistiksel olarak anlamli bulunmamigtir. Bu durum, bazi
LD iligkilerinin hasta bireylerde zayiflamig olabilecegini veya genetik baglantinin saglikh bireylerde daha iyi korundugunu diisiindiirmektedir. Bulgular,
hastalik patogenezinde yalnizca tekil SNP’lerin degil, ayni zamanda bu SNP’ler arasindaki genetik baglantilarin da rol oynayabilecegini ortaya koymaktadir.
Ayrica LD desenlerinin grup bazh farklilik géstermesi, OPN gen bdlgesindeki kalitsal varyasyonlarin hastalik duyarlihdi tizerindeki etkisini daha iyi anlamak
icin 6nemli bir ipucu sunmaktadir.

MS hastalarinda yapilan bir diger aragtirma (4) ise dort farkli OPN polimorfizminin olugturdugu haplotipleri incelemis; sonugta belirli haplotiplerinin serum
OPN diizeylerini etkiledigini ve boylece MS gelisimi ve progresyonunda rol oynayabilecegini 6ne siirmiislerdir. Jing ve ark.’nin (5) Ginli iskemik inme hastala-
rinda yaptigi bir calismada ise, OPN gen promotoriindeki —443 bolgesinde CC genotipine sahip bireylerin yaklasik iki kat yiiksek inme riskine sahip olduklar
bildirilmistir. Bizim ¢alisamamizda ise, Shang ve ark. (3)'ninkine benzer sekilde haplotip kombinasyonlari SP riski agisindan anlamli bir katki géstermemistir.

Epilepsi agisindan literatiirde OPN gen varyantlarina dair kisith veri mevcuttur; sinirli sayidaki calismalar temporal lob epilepsili hastalarda, hipokampal sk-
lerozu olanlarda olmayanlara kiyasla OPN diizeyinin yiiksek oldugunu ve fare modellerinde status epileptikus sonrasi OPN’nin arttigini ve uzun siire yliksek
kaldigini gdstermistir (6,7). Bizim ¢calismamizda ise epilepsili SP alt grubunda rs11728697 varyanti igin; anlamlilik sinirina yakin bir p degeri (p = 0.0659)
saptanmigtir; Bu zayif sinyal, tek bagina kesin bir sonug olmamakla birlikte, OPN’nin néroenflamatuvar stireclerdeki roli géz 6niine alindiginda epilepsi
komorbiditesinin gelisiminde kiiglik bir etkisi olabilecegini akla getirmektedir. Bununla birlikte, bu bulgu istatistiksel anlamlilik diizeyine ulagsmadi§indan,
daha biyiik 6rneklemli ¢caligmalarla desteklenmesi gerekmektedir.

SONUG

Bu calisma, OPN gen polimorfizmlerinin gcocukluk ¢agi SP’sinde, MS veya inme gibi hastaliklarda bildirilen etkiler kadar belirgin bir rol oynamadigini, ancak
epilepsi gibi eglik eden norolojik durumlarla potansiyel iliskilerinin arastinimaya deger oldugunu gdstermektedir. Bulgularin dogrulanmasi icin daha genis
kohortlarda yapilan, gen-cevre etkilesimini de dikkate alan ileri calismalara ihtiyag vardir.

Kaynaklar:

1-Olaf Dammann. Persistent neuro-inflammation in cerebral palsy: a therapeutic window of opportunity? Acta Padiatrica 2007, pp. 6-7.

2-Srivastava S, Lewis SA, Cohen JS, Zhang B, Aravamuthan BR, Chopra M, et al. Molecular diagnostic yield of exome sequencing and chromosomal microarray
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S$S-10 Epileptik Ensefalopati Hedeflenmis Gen Paneli ile Tani Almig Hastalarin Demografik, Klinik, Elektroensefalografik ve Norogériintiileme
Bulgularinin Degerlendirilmesi

(Ozlem Ates Yaman', Mehmet Semiz', Taha Resid Ozdemir3, Berk Ozyiimaz?, Nihal Olgag Diindar?, Pinar Gengpinar?

’/:zmir sehir Hastanesi Cocuk Norolojisi Bilim Dali
zlgmir Katip Celebi Universitesi Gocuk Nérolojisi Bilim Dali
3lzmir Sehir Hastanesi Tibbi Genetik Bilim Dali

Amag: Hedeflenmis gen panelleri giiniimiizde gelisimsel epileptik ensefalopati etyolojik aragtirmasinda 6nemli bir tani araci haline gelmigtir. Bu ¢alismada
hedeflenmig gen panelleri ile genetik tani almig hastalarin demografik, klinik, elektroensefalografik ve nérogériintiileme bulgularini ortaya koyarak literatiire
katki saglamayi amagladik.

Yontem: Cocuk Noroloji Kliniklerine 01.01.2017-15.08.2022 tarihleri arasinda epilepsi tanisi ile izlenen ve hedeflenmis gen paneli ile genetik etiyoloji
saptanmig olan hastalar calisma kapsamina alindi.

Bulgular: Calismamizdaki hastalarin 44°li (%55,7) erkek, 35’i (%44,3) kizdi. Yaglari 10-231 ay araligindaydi ve medyan yas 107 aydi. Tani yaglar 7-213
ay araliginda olup medyan yagi 83 aydi. Nébet baglama zamani 1-208 ay araliginda ve medyan nébet baslama zamani 39 ayd. Nébet gegiren 79 hastanin
64’ (%81) jeneralize 15 fokal (%19) ndbet semiyolojisindeydi. Baskin nébet semiyolojisi motor olan 68 (%86,1), non-motor olan 11 (%13,9) hasta bu-
lunmaktaydi. Motor semiyolojiye sahip 68 hastanin 39’u (%56,5) tonik klonik, 17’si (%24,6) tonik, 5’i (%7,2) miyoklonik ve 5'i (%7,2) atonikti. Non-motor
semiyolojiye sahip hastalarin 9'u (%90) absans, 1'i (%10) otonomikti. Hastalarin 14’iinde (%17,7) birden fazla nébet tipi gériilmekteydi. Dokuz (%11,4)
hastada status epileptikus mevcuttu. Hastalarin hepsinde es zamanli EEG bulunmaktaydi. EEG normal olan hasta sayisi 24 (%30,4), anormal olan hasta
sayisi 55'ti (%69,6). Genetik sonucu SCN1A olan 21 (%26,6), CACNA1A olan 17 (%21,5), SCN9A olan 11 (%1,9), KCNT1 olan 6 (%7,6), SCN8A olan 5 (%6,3),
KCNQ2 olan 5 (%6,3), SCN2A olan 4 (%5,1), KCNMAT1 olan 4 (%5,1), HCN1 olan 4 (%5,1), KCNA2 olan 1 (%1,3) ve KCNB1 olan 1 (%1,3) hasta bulunmaktay-
di. Baskin gen homozigot olan hasta sayisi 1 (%1,3) ve heterozigot olan hasta sayisi 78°di (%98,7). Kalitim dagilimi 65 (%82,3) hasta 0D, 13 (%16,5) hasta
0D/OR, 1 hasta (%5,1) XLR'ydi. Varyant patojenite dagilimlari VUS 48 (%60,8), olasi patojen 11 (%13,9), patojen 16 (%20,3) ve olasi benin 4 (%5,1) dii. Aile
segragasyonu 20 (%25,3) hastada bulunmaktaydi. Tedavi sekli 37 (%46,8) hastada monoterapi, 19 (%24,1) hastada duoterapi ve 16 (%20,3) hastada po-
literapidir. Tedavide en ¢ok kullanilan ilag Levetirasetamdir. Genetik test sonucuna gére 4 hastaya Stiripentol, 2 hastaya Asetazolamid, 1 hastaya Rufinamid
ilaglari eklenmistir. Motor mental retardasyon 22 (%27,8) hastada, eslik eden komorbidite 14 (%11,7) hastada mevcuttur.

Sonuc:Hedeflenmis gen panelleri 6zellikle gelisimsel epileptik ensefalopati klinigi ile bagvuran hastalarin etyolojik tanisinda oldukga faydalidir. Bireyselles-
tirilmig tip uygulamalari geregi gelisimsel geriligi olan epilepsi hastalarinin timi genetik etyoloji acisindan ileri tetkik edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: hedeflenmig gen paneli, epilepsi
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$S-11  Cocuklarda Non-Spesifik Beyaz Cevher Lezyonlar:: Sessiz izler mi, Norolojik Belirleyiciler mi?
Ahmet Tagkin', Mehmet Palaz', Esra Ozpinar', Betiil Kilig?, Yasemin Topeu’, Kiirsad Aydin'
"Medipol Universitesi Gocuk Néroloji Klinigi

Girig: Beyaz cevher lezyonlar (NSGL), pediatrik hastalarda manyetik rezonans goriintilemede (MRG) siklikla rastlanan bulgular olup, epilepsi ve bas agrisi
gibi ndrolojik semptomlarla iligkili olabilecedi diigiinilmektedir. Ancak, bu lezyonlarin klinik 6nemi ve ndrolojik hastaliklardaki rolii hala tartismalidir. Bu
calismanin amaci, pediatrik hastalarda NSGL'nin nébet varli§i, EEG bozukluklari ve bas agnisi ile iligkisini incelemektir.

Materyal ve Metot: Temmuz 2017-Ocak 2025 tarihleri arasinda Medipol Universitesi Tip Fakiiltesi Medipol Mega Hastanesi Cocuk Néroloji Poliklinigine
bagvuran bas agrisi veya NSGL'a sahip 3896 hasta verisi tarandi. Kriterlerimize uyan 527 hastanin verileri retrospektif olarak incelendi. Hastalar, bas agrisi
olanlar ve olmayan kontrol grubu olarak ikiye ayrildi. Bas agrisi olan grup migren, gerilim tipi ve siniflandinlamayan bag agrisi olarak alt gruplara ayrildi.
Hastalarin demografik bilgileri, norolojik muayene bulgulari, EEG verileri ve NSGL lokalizasyonlari kaydedildi. Verilerin istatistiksel analizinde Ki-kare testi
kullanildi ve p<0.05 anlamli kabul edildi.

Bulgular: NSGL sayis ile bag agrisi arasinda anlamli bir iligki bulunmadi (p=0,127). Migren ve gerilim tipi bas agrilarinda NSGL dagiliminin farkllik gés-
termedigi saptandi (p=0,976 ve p=0,333). NSGL sayisi arttigi ile nébet gegirme olasihgindaki artig istatistiksel olarak anlamli bulundu (p=0,042). NSGL'nin
EEG'de epileptiform aktivite varli ile iliskili oldugu goriildii (p=0,048). Sol temporal lobdaki NSGL'lerin nébet gegirme ile giiglii bir iligki gosterdigi belirlendi
(p=0,007).

Sonug: Pediatrik hastalarda NSGL ler, nébet varli§i ve epileptiform EEG bulgulari ile iligkili bulunmustur. Ozellikle sol temporal lobdaki NSGL lerin epilepsi
patogenezinde dnemli bir rol oynayabilecegdi goriilmistiir. Ancak, bag agrisi ile iligki bulunmamis olup, beyaz cevher lezyonlarinin Klinik 6nemi hala tartig-
malidir.

Anahtar Kelimeler : EEG, Epilepsi, Nonspesifik glial lezyon
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§S-12 Baslangicta Norolojik Semptomlarla Ortaya Gikan Pediatrik Romatolojik Hastaliklar: Gok Merkezli Bir Galisma

Safa Mete Dagdas' , Hande llgaz Tiizen?, Duygu Aydin®, Leman Tekin Orgun®, Biilent Kara* , ilyas Aydin®, Erdem Simsek®, Sevgin Taner’ , Sanem
Yimaz® , Giizide Aksu®, Hasan Tekgiil® , Seyda Besen?, ilknur Erol®, Ezgi Caglar®, Meltem Gobanogullar Direk® , Cetin Okuyaz®, Derda Yiicel Sen',
Kiirsat Bora Garman' , Mehpare Sari Yanartag'', Ozlem Yayici Kéken'', Senay Haspolat'", Rojan ipek'?, Ceyda Bayraktar Eltutan'®, Edibe Pembegiil
Yildiz*®, Hilal Altag'* , Aysegiil Nese Citak Kurt' , Ece Onel's, Unsal Yilmaz's, Aycan Unalp's, Arzu Ekici'®, Zeynep Balik'”, Fatma Hanci’®, Dilek
Gavusoglu™, Pinar Gengpinar?', Belde Kasap Demir?®, Nihal Olgag Diindar?'

'izmir Sehir Hastanesi Cocuk Noroloji Klinigi

2[zmir Sehir Hastanesi Cocuk Romatoloji Klinigi

SKocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Romatoloji Bilim Dali

“Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dali

SEge Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Romatoloji Bilim Dall

SEge Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dali

’Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nefroloji Bilim Dall

%Bagkent Universitesi Adana Hastanesi Cocuk Néroloji Bilim Dali

Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dali

"Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dal

""Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dall

"2Djcle Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dall

"Sistanbul Universitesi istanbul Tip Fakiiltesi-Capa Cocuk Noroloji Bilim Dali

"Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Néroloji Klinigi

155.B.U Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari Ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Noroloji Klinigi

'50zel Gocuk Néroloji Klinigi

"7Trabzon Kanuni Egitim Arastirma Hastanesi Cocuk Romatoloji Klinigi

'8Trabzon Kanuni Egitim Arastirma Hastanesi Cocuk Néroloji Klinigi

"SAfyon Kocatepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dal

2fzmir Katip Celebi Universitesi Cocuk Romatoloji Bilim Dall

2zmir Katip Celebi Universitesi Cocuk Néroloji Bilim Dali

Giris
Romatolojik hastaliklar birgok organ ve sistemi etkileyebilen otoimmiin ve inflamatuar bir hastalik grubudur. Romatolojik hastaliklarda norolojik sistem tutu-
lumu psikiyatrik semptomlar, bas agrisi, ensefalopati, kraniyal sinir ssmptomlari, miyelopati, radikilopati veya periferik ndropati olarak gortilebilir. Romato-

lojik hastaliklardaki gdriilebilen ndrolojik bulgular tanimlanmis olmasina ragmen; hastalar norolojik sikayet ile basvurduklarinda romatolojik tanilar ilk plan-
da akla gelmeyebilmektedir. Bu calismada norolojik bulgularla gelerek romatolojik tani alan hastalar incelenerek bu duruma dikkat cekmek amaclanmigtir.

Yontem

Gocuk ndroloji veya ¢ocuk acil poliklinigine nérolojik bulgu ile bagvurup romatolojik hastalik tanisi alan 0-18 yas araligindaki hastalarin demografik ve klinik
verileri retrospektif olarak incelenmistir. Laboratuar tetkikleri, goriintiileme yontemleri, hastalarin gikayetlerine gore yapilan diger incelemeler kayit altina
alinmigtir.

Bulgular

Galigmaya 15 farkli merkezden 68 hasta dahil edilmigtir. Hastalarin 26's1 erkek(%38) 42’si kizdir. Hastalardan 15 tanesi Sistemik Lupus Erimatozus, 12
tanesi Sjogren sendromu, 11 tanesi primer santral sinir sistemi vaskiiliti, 11 tanesi polimiyozit/dermatomiyozit, 9 tanesi Behget hastaligi, 5 tanesi Aicardi
Gouiteres Sendromu, 3 tanesi IGG4 iligkili hastalik, 1 tanesi Henoch Schénlein purpurasi tanisi almigtir. Tani yaglar 6ay-18 yag arasinda degismektedir.
Hastalarin baslangig nérolojik semptomlari arasinda bag agrisi, parezi/pleji, ensefalopati, ataksi, bulanik grme-cift gorme sik olarak gortilenlerdir.

Sonug

Norolojik bulgularla bagvuran hastalara tani asamasinda laborotuar tetkikleri, gdriintiileme yontemleri ve sikayetlerine bagh olarak farkh tetkikler uygulan-
maktadir. Bazen laboratuar tetkiklerindeki bazen goriintiileme yontemlerindeki bir bulgu klinisyeni romatolojik hastalik tanisina yénlendirmektedir. Norolojik
bulgular ile bagvuran hastalarda romatolojik tanilar akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: romatolojik hastalik, norolojik semptom, gocuk
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$S-13 Kalori Kisitlamasi ve Ketojenik Diyetin mTOR ve GATOR Sinyal Yolaklar Uzerindeki Etkileri
Asli CAN ARABACI'", Dilsad TURKDOGAN', Seyda KARABULUT!, Elif Damla ARISAN?, Eren YUKSELOGLU?, ilayda SONMEZ2, Azize Simay TURUTOGLU?

"Marmara Universitesi
2Gebze Teknik Universitesi

Amag: Kalori kisitlamasi(KK) ve ketojenik diyetin (KD), memeli rapamisinin hedefi (nTOR) modiilasyonu yoluyla nébet kontroliinde etkili oldugunu gosteren
calismalar mevcuttur. Amacimiz, farkl yag asidi modifikasyonlarina sahip KD ve KK’nin, PI3K/AKT/mTOR sinyal yolunun ifadesi ile bu yolun alt hedefi olan,
AMPK ve mTOR iizerinde inhibitor etkisi olan, Rag1’e yonelik GAP aktivitesi (GATOR) protein kompleksine etkilerini incelemektir. Bu kompleks, 6zellikle Rag
1’e yonelik bir inhibe edici etkiye sahiptir.

Yontem: 50 Wistar disi sican (6 haftalik) 5 alt gruba ayrildi ve farkli diyet yag asitleri ile kalori modifikasyonlarina, bunlar arasinda KD, KK veya normal kalori
standart diyeti (SD) olmak iizere 7 hafta boyunca maruz birakildi. 7 haftanin sonunda karaciger dokusundan toplam protein miktarinin izolasyonu yapildi ve
mTOR ile iligkili proteinlerin (mTOR, AMPK, Rag C ve pACC) ve GATOR1 (NPRL2) ve GATOR2 (Mios ve WDR59) yollariyla iliskili proteinlerin degerlendirilmesi
icin immunoblotlama testi yapildi.

Bulgular: KD, mTOR ifadesinde azalmaya ve p-mTOR ile p-AMPK ifadesinde artiga neden oldu. SD’e kiyasla NPRL2 ifadesinde belirgin bir artig gézlendi. KK,
p-mTOR ifadesini, p-AMPK diizeylerini, RagC fosforilasyonunu ve pACC ifadesini artirdi. SD haricindeki tim diyet modifikasyonlari, mTOR {izerinde aktive
edici etkisi olan ve GATOR2 belirteci olarak kullanilan WDR59 ve Mios proteinlerinin ifadesini artirdi.

mTOR sinyal yolaginda AMPK ve GATOR1 kompleks proteinlerinin karsilastinimal olarak irdelenmesi

Sonug: KD ve KK, pAMPK diizeylerini artirarak ve GATOR-1 yolag ifadesini artirarak mTOR ifadesi (izerinde iki sekilde inhibitor etki gdsterir. KK'nin pACC'yi
artirmasi, AMPK ifadesindeki artiga baglanabilir, ¢iinkii AMPK, ACC'yi fosforilasyon yoluyla inhibe eder. KD veya KK'nin GATOR2 proteinlerinin ifadesini
artirmasi mTOR yolunun baskilanmasinin dengelemesiyle ilgili olabilir.

Anahtar Kelimeler: mTOR, GATOR, AMPK
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Yayin No: SS-14  Lennox Gastaut Sendromunda Multimodal Tedavi Yaklagimlari ve Elektroklinik Sonuclar

Betiil Diler Durgut', Ali Cansu?, Dilek Tiirkmen?, Tugba Hirfanoglu, Esra Serdaroglu‘, Hakan Giimiis®, Neslihan Gelikoglu®, Pervane Amrahova*, Fatma Kus-
9625, Pinar Ozkan Kart®, Tiilay Kamagak?, Beril Dilber?, Yavuz Atag’, Seda Kanmaz’, Erdem Simsek’, Mehpare Sari Yanartas®, Nur Galigkan®, Meryem Hilal
Altag', Esra Ozpinar', Ezgi Caglar'2, Betiil Kilig"", Yasemin Topgu', Sevim Sahin?, Getin Okuyaz'2, Kiirsad Aydin™, Aysegiil Nese Citlak', Deniz Yilmaz'®,
Aycan Unalp®, Senay Haspolat?, Ebru Arhan*, Nihal Olgag Diindar®, Pinar Gengpinar®, Sanem Yilmaz’, Hiiseyin Per®, Mehmet Canpolat?, Sefer Kumandasg®,
Ayse Serdaroglu*, Hasan Tekgil”

"Giresun Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Norolojisi
2Karadeniz Teknik Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Norolojisi
SErciyes Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi

“Gazi Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Norolojisi

Sizmir Katip Celebi Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi
Kanuni Egitim Aragtirma Hastanesi

’Ege Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Norolojisi

SAkdeniz Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Norolojisi

SSagiik Bilimleri Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Norolojisi
"%Ankara Bilkent Sehir Hastanesi

"fstanbul Medipol Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi
"2Mersin Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi

Amag: Bu ¢alismada Lennox-Gastaut Sendromu multimodal tedavi yaklasimlarinin elektroklinik sonuglar tizerindeki etkilerinin degerlendiriimesi amaglan-
migtir.

Yontem: Bu retrospektif ¢alismada, 2024 Ocak-Kasim aylari arasinda on iki merkezin hasta verileri incelendi.Lennox-Gastaut Sendromu tanisi alan has-
talarin Klinik 6zellikleri genetik sonuglari, uygulanan tedavi yaklasimlar ve tedavi sonrasi ndbet durumu ile EEG bulgularn degerlendirildi. Hastalar, etyoloji,
etiopatogenez ve epileptogenez temelli siniflandinidi. Multimodal tedavi yaklagimlarinin etkinligi, nobet kontrolii ve EEG degisiklikleri temel alinarak deger-
lendirildi. Hastalar, nébet siklidi agisindan dort grup ve EEG bulgulan grade 1-4 olarak derecelendirilerek degerlendirildi.

Bulgular: Calismaya 356 hasta dahil edildi; 223'{i(%62,6) erkek, 133'0i(%37,4) kizd1. ilk ndbet yas ortalamasi 17,44+23,54; LGS tani yasi ortalamasi
65,13+43,93 idi. Hastalarin %29,2’sinde status epileptikus vardi.ILAE siniflamasina gore etyoloji 198 hastada yapisal, 33 hastada genetik, 19 hastada
immiin-enfeksiydz, 9 hastada metabolikti; 97 hastada belirlenemedi. Genetik bozuklugu olan 17 hastada, immun-enfeksiydz bozuklugu olan 19 hastada ve
metabolik bozuklugu olan 9 hastada ayni zamanda beyin MR bulgusu vardi. MR bulgularina gére 243 hastada yapisal bozukluk saptandi. Genetik hastalarin
9'unda seliiler, 17’sinde yapisal, 7’sinde nonyapisal genetik bozukluk vardi. Hastalarin 152’sinde(%42,7) LGS bagka bir elektroklinik sendromdan evrildi.
Bunlardan 113'(i(%31,7) infantil spazm sendromu, 25’inde(%7) Ohtahara sendromu, 5’inde(%1,4) CSWS, 4'inde(%1,1) atipik benign parsiyel epilepsi
sonrasi gelisti.Tedavide farmakoterapi(n=356), immiinoterapi(n=97), ketojenik diyet(n=50), néromodiilasyon(n=63), cerrahi girisimler(n=18) ve gen iligkili
tedavi(n=10) uygulandi. On hastada gen iliskili tedavi (presicion therapy) diizenlenmigti.Norogelisimsel sorunlar 193 hastada goriildii; 131’inde agresyon,
88’inde obsesif kompulsif bozukluk, 80’inde dikkat eksikligi/hiperaktivite, 45’inde anksiyete, 2'sinde psikozdu.

Sonug: Bu ¢ok merkezli hasta drneklemli ¢alismada, sekonder epileptik aglar olugumu ile gelisen LGS olgularinda etyoloji 6zgiil yaklagimlar ve multimodal
tedavi yaklagimlar elektroklinik prognozda etkili bulunmustur.

Anahtar Kelimeler: Epilepsi, Lennox-Gastaut Sendromu, Multimodal Tedavi
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$S-15  Epilepsi Cerrahisinde FDG-PET’in Tamisal Katkist: iktal EEG ve Beyin MR ile Karsilastirma

Burcu Karakayali', Tanju Yusuf Erdil2, Ozge Yapici, Rabia Lebriz Uslu Besli?, ismail Hakki Akbeyaz', Eda Almus*, Gilten Oztiirk, Siiheyla Bozkurté, Adnan
Dagginar®, Dilsad Tirkdogan'

"Marmara Universitesi Cocuk Nérolojisi BD

2\larmara Universitesi Niikleer Tip ABD

Sistanbul Universitesi Cerrahpaga Tip Fakiiltesi Niikleer Tip ABD

“Marmara Universitesi Cocuk Radyolojisi BD

SMarmara Universitesi Beyin Cerrahisi ABD

SMarmara Universitesi Tibbi Patoloji ABD

Amag: Epilepsi cerrahisinde bagari epileptojenik zonun tamamen cikariimasi ile iligkilidir; cerrahi dncesi epileptojenik zonu tanimlayabilmek igin ndobet
semiyolojisi, elektroensefalografi(EEG) ve nérogoriintilemeye ek olarak 18F-fluorodeoksi-glukoz-positron emisyon-tomografi(FDG-PET) gibi niikleer tip
calismalari kullaniimaktadir.Bu ¢alismada nébetsizlik(Engel1) saglanmig ve cerrahi sonrasi en az bir yillik izlemi tamamlamis olgularda PET’in epileptojenik
zon tanimlanmasinda iktal EEG ve beyin manyetik rezonans(MR) ile tanisal uyumu ve katkisi aragtinimigtir.

Yontem: Calismaya dahil edilen15 olguya(8 erkek) dair iktal EEG kayitlari, beyin MR ve PET bulgulari incelendi.

Bulgular: Ortalama epilepsi baglangic yasi 48.03 ay, cerrahi yasi 104.46 ay ve cerrahi sonrasi takip stiresi 50.5 ay saptandi. En sik tanilar fokal kortikal
displazi(FKD)tip2b(5/15)ve kranial timérlerdi(4/15). Calismada iktal EEG bulgular 13/15 olguda ve beyin MR 13/15 olguda lokalize edici dzellikteydi.iktal
EEG ile lokalizasyon saglanamayan iki olguda (gliondronal tlimér, gliosis olgulari) ve MR’da lezyon ayirt edilemeyen iki olguda(TSC-FKD3a, gliosis olgulari)
PET ile lokalizasyon gdsterilebilmisti. PET, iki olgu disinda lokalize edici 6zellik gbstermistir(13/15). ilk olgu MR’da parietal FKD saptanan, iktal EEG ve
intraoperatif intrakranial monitdrizasyon ile lokalizasyonu saglanan olgudur(FKD2a). Digeri tuberoskleroz (TSC) tanili, baska lokalizasyonlara dair azalmig
FDG tutulumu saptanan, epileptojenik zon PET ile taninamayan TSC-FKD2b olgusudur.Serideki tiim temporal lob epilepsilerinde(TLE) PET ile lokalizasyon
saglandi(%100); temporal lob digi epilepsi olgularinda ise bu oran %50 idi.Dokuz FKD(5/8 temporal) olgusunun sekizinde PET lokalize edici dzellikteydi.

Sonugc: PET incelemesinde 6zellikle TLE'de yiiksek tanisal fayda bildirilmigtir, bulgulanimiz benzerdir. Galismamizin kisithiigi olgu sayisinin aziigi olmakla
birlikte uzun takip siiresi calismayi dederli kilmaktadir. Bulgulanimiz epileptojenik zonu tanimlamada PET ¢ekimininin, sadece iktal EEG ve beyin MR bulgu-
larinin birbirini desteklemedidi durumlarda tanisal deger tasidigji; iktal EEG ve beyin MR uyumlu olgularda ise ek fayda getirmedigi yoniindedir.

Anahtar Kelimeler : epilepsi cerrahi, epileptojenik zon, PET
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$S-16  GRIN2A ile iligkili Epilepsi ve Nérolojik Bozukluklar: Gok merkez Deneyimi

Hakan Ercelebi’, Elif Perinan Oncel?, Ayfer Sakarya Giines®, Serkan K!rlk4 , Arzu Eroglu®, Pinar Gengpinar®, Tugge Aksu Uzunhan’, Giince Basarir®,
Orkide Giizel®, Erdem Simsek™, Seyda Besen'', Serdar Ceylaner'2, llknur Erol'!

'Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi, Ankara

2Ftlik Sehir Hastanesi, Cocuk Ndrolojisi, Ankara

SKocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi Bilim Dall

“Elazig Fethi Sekin Sehir Hastanesi Cocuk Ndrolojisi

*Balikesir Atatiirk Sehir Hastanesi, Gocuk Nérolojisi

Sizmir Katip Celebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Ana Bilim Dall, izmir
7[stanbul Atlas Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji BD

Sstanbul Haseki Saghk Uygulama ve Arastirma Hastanesi, Saglik Bilimleri Universitesi
0zel Muayene, [zmir

"Fge Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, izmir

""Bagkent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Dr. Turgut Noyan Arastirma ve Uygulama Merkezi, Cocuk Néroloji Ana Bilim Dali, Adana
2intergen Genetik Hastaliklar Dederlendirme Merkezi, Ankara

Amagc: N-metil-d-aspartat reseptorii (NMDAR) iyonotropik bir glutamat reseptoriidiir ve glutamat merkezi sinir sisteminin baglica eksitator nérotransmit-
teridir. GRIN2A geni, iki GluN1 alt birimi ve iki GIuN2 alt biriminden olusan bir heterotetramer olan NMDAR’In GIUN2A alt birimini kodlar. GRIN2A ile iligkili
bozukluklar, gelisimsel/epileptik ensefalopati, epilepsi, konugma ile dil bozukluklari ve noropsikiyatrik bozukluklari igeren genis bir klinik spektrumu igerir.

Yontem: GRIN2A mutasyonu olan 17 hastanin (altisi kiz) demografik, klinik, EEG bulgularini, genetik sonuglarini ve tedavilerini retrospektif olarak deder-
lendirdik.

Bulgular: Hastalarin ortalama yagi 11,5 yil (min: 4-max: 17) ve ortalama bagvuru yasi 4,9 (min: 2-max: 11) idi. En sik klinige basvuru semptomu nébetti
(14/17). Diger semptomlar uyku ve davranig problemleri, DEHB ve konugma geriligi idi. Klinikte karsilastigimiz en sik fenotip uykuda diken dalga aktivasyo-
nu olan gelisimsel/epileptik ensefalopati (D-EE/SWAS) idi (10/17). Bunu sirasiyla fokal ndbetleri olan hastalar (4/17), SeLECTSs, LKS, ve idyopatik jeneralize
epilepsi izledi. Fokal epilepsi, zihinsel engellilik ve cafe au lait lekeleri olan hastada c.2497_2499delinsG p.(lle833AspfsTer44) (yeni varyant) cerceve kay-
masl mutasyonu vard. Ketojenik diyet uygulanan iki hastanin da nébetlerinde anlaml derecede azalma gézlendi. Memantin tedavisi alan yedi hastanin bir
tanesinde ilacla davranislarda diizelme gbzlendi, biri kismi fayda gérdii ve bes hasta Memantin tedavisinden fayda gérmedi. iki hastanin mevcut tedavilerine
benzodiazepin eklenmesi ile EEG bulgularinda ve nébetlerde iyilesme izlenirken, immunoterapi alan iki hasta steroidden, bir hasta iViG tedavisinden anlamli
fayda gérmiigtir.

Sonuc: GRIN2A varyantlarinin taninmasi hassag tip (precision medicine) tedavi seceneklerini artiracaktir. Patojenik varyantlarin fonksiyonel ¢alismalari
hassas tip yaklagimlarini daha da geligtirecektir. Immiinoterapi, ketojenik diyet ve memantin tedavileri hastaligin yikici etkilerini 6nlemeye yardimci olabilir.

Anahtar Kelimeler: Epilepsi, GRIN2A , NMDARs
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S$S-17 Pediatrik Migren Hastalarinda Serum mikroRNA Degisiklikleri: Potansiyel Biyobelirtecler ve Patofizyolojisinin Degerlendirilmesi
Arife Derda Yiicel Sen' , Kiirsat Bora GCarman’, Coskun Yarar', Emrah Atay?, Ozlem Ugur Aydin' , Ahmet Baysal' , Mustafa Sen?

'Eskisehir Osmangazi l:/:ni versitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Norolojisi Bilim Dali
2Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiltesi Halk Saghdi Anabilim Dali
3Eskisehir Sehir Hastanesi Algoloji Bilim Dali

Amag: Migren, diinya genelinde yaygin goriilen bir nérolojik hastalik olup, tekrarlayici bag agrilari ve siklikla eglik eden ciddi norolojik semptomlarla ka-
rakterizedir. Siddetli bas agrisi ataklar, bulanti, kusma, 151k ve sese kargi artmig hassasiyet gibi belirtiler, hastalarin giinliik yagamini énemli élgtide etkile-
mektedir. Yiiksek prevalansa ragmen, migrenin patofizyolojisi hala tam olarak agikliga kavusturulamamistir ve bu durum altta yatan mekanizmalarin daha
derinlemesine aragtinimasini gerekli kilmaktadir (1). Yapilan ¢aligmalar, migrenin ¢ocukluk ve erigkin donemlerinde genetik yatkinlik, cevresel etmenler
ve norolojik mekanizmalarin karmasik etkilegimi sonucu ortaya ¢iktigini 6ne stirmektedir (2). Mikrobiyolojik diizeyde rol oynayan mikroRNA’lar (miRNA),
bu siirecte etkili olan yapilar arasinda yer almakta olup, inflamatuvar yanitlan diizenleyici rolleri nedeniyle aragtirmalarin odaginda yer almaktadir. Son
yillarda yapilan ¢alismalar mikroRNA'larin (miRNA) néroinflamasyon, sinaptik plastisite ve agri duyarliig gibi siireclerde énemli roller oynayabilecegini
gostermektedir. Bu ¢alismada, pediatrik migren hastalarinda belirli miRNA'larin (miR-34a, miR-342, miR-375, miR-758 ve miR-532) ekspresyon seviyelerini
degerlendirerek, migrenin molekiiler mekanizmalarina dair yeni veriler elde etmeyi ve potansiyel biyobelirtecler olup olmadiklarini aragtirmay amagladik.

S0zLU BILDIRILER

Materyaller ve Yontemler: Calismaya, Uluslararasi Bas Agrisi Dernegi (IHS) kriterlerine gdre migren tanisi alan 30 gocuk hasta ile 30 saglikli kontrol dahil
edildi. Tim olgulardan periferik vendz kan ornekleri alindi ve RNA izolasyonu gercgeklegtirildi. Belirlenen miRNA’larin (miR-34a, miR-375, miR-342, miR-532
ve miR-758) ekspresyon seviyeleri kantitatif revers transkriptaz polimeraz zincir reaksiyonu (qRT-PCR) yontemiyle analiz edildi. miRNA diizeyleri ile klinik
ozellikler (atak sikhg, siiresi, siddeti ve eslik eden semptomlar) arasindaki iligkiler istatistiksel olarak degerlendirildi.

Bulgular: Galismaya 30 migren tanili gocuk (15 kiz, 15 erkek) ve 30 saglikli gocuk (17 kiz, 13 erkek) olmak iizere toplam 60 birey dahil edilmigtir. Migren
grubunun medyan yagi 160,5 ay (114-223 ay), saglikli grubun medyan yagi ise 171,5 ay (90-214 ay) olarak saptanmigtir. Migren grubunun tani aldigi yasin
medyani 142 ay (94-204 ay) olarak belirlenmistir. Gruplar arasinda yas ve cinsiyet dagiimi agisindan anlamli bir fark saptanmamistir (p > 0.05). Migren
grubundaki bireylerin aylik ortalama bas agnisi sikigi 4 (1-15) ve ortalama bag agnsi siiresi 5,5 saat (2—48 saat) olarak kaydedilmistir. Migrenli cocuklarin
%26,6’sinda (8/30) ailede migren dykiisii mevcuttur.

miR-34a, miR-342, miR-375 ve miR-758 diizeyleri migren grubunda saglikli kontrol grubuna kiyasla anlamli diizeyde daha diisiik saptanmigtir (tmii icin
p < 0.001). miR-532 diizeyleri ise gruplar arasinda anlamli bir fark gostermemistir (p = 0.631) (Tablo1).

Tablo 1. miR 34a, 375, 342, 532 ve 758 ekspresyonlari

Migren Grubu Saglikli Grup

Say! Ort. St. Sapma | Medyan Min Maks. Sayi Ort. St. Sapma | Medyan Min Maks. p

miR-34a | 30 -6,2760000 3,99768 -6,02333 -12,4483 1,90166 30 -,3296667 3,46400 | ,61166 -7,86833 4,871666 | <.001?

miR-375 | 30 -2,7213333 2,35294 -2,11000 -7,45000 ,81000 30 -2,1858E"7 1,62767 | ,38500 -4,01000 4,290000 | <.001?

miR-342 | 30 -3,9706667 2,65222 -4,16466 -8,19466 ,72533 30 -3,3333E10 2,84675 | ,43033 -5,40466 5,915333 <.001?

miR-532 | 30 ,2030000 2,16093 -,151666 -3,56666 10,09333 30 -3,3333E10 1,28767 | -,24166 -1,36666 4,033333 0.631°

miR-758 | 30 -5,0033333 3,71830 -4,65300 -10,8680 ,84200 30 1,3693E® 3,07568 | 1,11200 -7,50800 4,402000 | <.001®

a. Parametresel dagilim, bagimsiz Grnekler t-testi anlamlilik degeri
b: Parametresel dagilim, Mann Whitney U Testi anlamhilik degeri

Ayrica, miR-375 diizeyi ile migren tani yagi arasinda negatif korelasyon belirlenmistir (r = -0.299, p = 0.037). Benzer sekilde, miR-34a ve miR-342 diizeyleri
ile yas arasinda da negatif korelasyon gézlenmistir. miRNA diizeyleri ile bas agrisi sikligi ya da siiresi arasinda anlamli bir iliski saptanmamistir (Tablo 2).
miRNA'lar arasindaki korelasyonlar incelendiginde; miR-34a ile miR-375 arasinda ve miR-342 ile miR-758 arasinda ok giiclii pozitif korelasyonlar tespit
edilmistir (sirasiylar = 0.916, r = 0.909 ve r = 0.968; p < 0.001). Ayrica, miR-34a ile miR-532 arasinda zayif bir negatif korelasyon saptanmigtir (r = -0.302,
p = 0.019). miR-375’in, miR-342 ve miR-758 diizeyleri ile ¢ok giiclii pozitif korelasyonlar gosterdigi bulunmustur (sirasiyla r = 0.896; p < 0.001 ve r =
0.939; p < 0.001). miR-375 ile miR-532 diizeyleri arasinda ise anlamli bir iligki saptanmamigtir (r = -0.219, p > 0.05). miR-342 ile miR-758 arasinda ¢ok
gliclii pozitif korelasyon gézlenirken (r = 0.902, p < 0.001), miR-342 ile miR-532 arasinda zayif bir negatif korelasyon belirlenmistir (r = -0.263, p = 0.042).
Ayrica, miR-532 ile miR-758 arasinda da zayif bir negatif korelasyon saptanmigtir (r = -0.267, p = 0.039) (Tablo 2).
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Tablo 2. miRNA’lar arasindaki korelasyonlar; miRNA’lar ve vakalarin ézellikleri
miR-34a miR-375 miR-342 miR-532 miR-758

r -0.250 -0.279 -0.264 0.094 -0.223
Yas (ay)

p 0.054 0.031 0.042 0.475 0.087

r -0.247 -0.299 -0.161 -0.135 -0.226
Tani yas! (ay)

p 0.188 0.108 0.395 0.476 0.229

r 0.935 0.904 -0.302 0.958
miR-34a

p 0.000 0.000 0.019 0.000

r 0.907 -0.219 0.949
miR-375

p 0.000 0.093 0.000

r -0.263 0.903
miR-342

p 0.042 0.000

r -0.267
miR-532

p 0.039

Tartisma: Bu ¢alismada, ¢ocukluk ¢agi migreninde belirli miRNA’larin (miR-34a, miR-375, miR-342, miR-532, miR-758) ekspresyon diizeyleri degerlen-
dirilmis ve klinik degdiskenlerle iligkileri incelenmistir. Bulgularimiz, literatiirde yer alan verilerle paralel olarak, miRNA'larin nérolojik hastaliklarin patofiz-
yolojisinde dnemli roller Gistlendigini desteklemektedir (3). Migren grubunda miR-34a, miR-375, miR-342 ve miR-758 diizeylerinin anlamli sekilde diisiik
bulunmasi, bu miRNA’larin migren patogenezinde etkili olabilecegini géstermektedir. Bu sonuclar, miRNA ekspresyonundaki degisikliklerin néroenflamas-
yon ve ndronal agsiri uyarilabilirlik gibi migrenle iligkili mekanizmalara katkida bulundugunu ortaya koyan énceki ¢alismalarla uyumludur (4,5). Gliclii pozitif
korelasyon gosteren miRNA'lar (miR-34a—miR-375 ve miR-342—-miR-758) ortak molekiiler yollar (izerinde birlikte rol aliyor olabilir. Bu durum, miRNA’larin
noroenflamasyon, agrinin algilanmasi ve néronal asiri uyarilabilirlik gibi stirecleri birlikte diizenleyebilecegini diisiindiirmektedir. Ters yondeki iligkiler ise
daha karmasik bir regiilasyon diizenine isaret etmektedir. Cocukluk ¢cagi migreninde miRNA diizeylerini dederlendiren calismalarin azligi géz 6niine alindi-
ginda, bu calisma literatiire 6nemli katkilar saglamaktadir. Ancak, periferik kandan elde edilen érneklerle sinirli olmasi ve érneklem biiyiikligiiniin gorece
kiigiik olmasi gibi kisithliklar da bulunmaktadir. Bulgularin dogrulanmasi ve biyobelirteg potansiyelinin netlestirilmesi igin daha biiylik ve uzunlamasina
tasarlanmig calismalara ihtiyag vardir.

Sonug: Bulgularimiz, belirli miRNA'larin pediatrik migren patofizyolojisinde rol oynayabilecegini ve potansiyel biyobelirtecler olarak degerlendirilebilecegini
gostermektedir. Ozellikle miR-34a, miR-375, miR-342, miR-758 migrenin tanisal biyobelirtecleri olarak degerlendirilebilir ve hastaligin siddetiyle iligkili
olabilir. Bu sonuclar, gelecekte migrenin erken tanisinda ve kisisellestirilmis tedavi yaklagimlarinda miRNA'larin kullanilabilecegine isaret etmektedir.

Anahtar kelimeler: cocukluk ¢agi migreni, mikroRNA, biyobelirteg
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$S-18  PIEZ02 iligkili Hastaliklarin Genetik ve Klinik Spektrumu: Gok Merkezli Bir Calisma
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Istanbul

Giris

PIEZ02, propriosepsiyon, dokunma ve interosepsiyonu iceren somatosensasyon icin gerekli mekanosensitif bir iyon kanalidir. PIEZ0Z deki patojenik var-
yantlar, distal artrogripozisin ortak bir bulgu olarak goriildiigi, agirhkh olarak kas-iskelet sistemini etkileyen mekanosensitivite bozukluklarina neden olur.

Bu calismada, genig bir PIEZO2 iliskili hasta kohortunda Klinik ve genetik 6zellikleri ayrintil bir sekilde degerlendirerek, bu nadir hastalik spektrumu hak-
kindaki genel anlayigimizi iyilestirmeyi ve tani ile hastalik yonetim siireclerine katki saglamayi hedefledik.

Materyal

Bu ulusal dlgekli cok merkezli calismada 26 hastaya (23 aile) ait ayrintili genotip ve fenotip verileri sistematik bir sekilde degerlendirildi. Hastalar katilan
merkezlerde ¢aligma viziti igin gordildi. Standardize medikal bilgi ve dykii formlari dolduruldu. Hastalarin ayrintili nrolojik muayeneleri yapildi. Elektrofiz-
yolojik ve radyolojik bulgulari degerlendirildi.

Bulgular

Galisma kapsaminda degerlendirilen 26 hastadan (14 kiz, yas araligi: 1-51), 21’inde biallelik fonksiyon kaybi varyantlar, 5’inde ise heterozigot fonksiyon
kazanimi varyantlar mevcuttu. Toplamda, 14’ii yeni varyant olmak (izere, 20 farkl PIEZO2 varyanti tanimlandi. Yeni tanimlanan c.744del varyanti, kohor-
tumuzda dort farkh ailede tespit edildi.

Biallelik PIEZO2 fonksiyon kaybi varyantlarina sahip hastalar hipotoni, eklem kontraktiirleri, beslenme ve solunum giicliigii ile prezente olmus, ilerleyen
stirecte motor gelisim basamaklarinda gecikme goriilmiistii. Eklem kontraktiirleri genellikle daha kiigiik yastaki hastalarda daha hafif seyrederken (6rnegin
yumruk seklinde eller, klinodaktili gibi), yas ilerledikge daha belirgin hale gelmekteydi. Ek bulgular arasinda pes ekinovarus (%386), eklem hipermobilitesi
(%81), umblikal herni (%62), kalca displazisi (%52) ve boy kisalidi (%52) yer almaktaydi. ilerleyici skolyoz, bilyiimeyle birlikte artis gdsterme egiliminde olan
belirgin bir 6zellikti. Bozulmus propriosepsiyon ve arefleksi, belirgin norolojik bulgular arasinda yer alirken, elektrofizyolojik incelemelerde duysal néropati
ve H refleksinin yoklugu saptand. Vibrasyon, eklem poziyonu, iki nokta ayrimi duyularinda kayiplar saptanirken, agr ve sicaklik duyulari korunmustu. Bir
hastada zihinsel yetersizlik, bir diger hastada konugsmada gecikme gdzlenirken, biligsel iglevler diger tiim hastalarda normaldi (%90). Degerlendirilen has-
talarin %52’sinde hafif dizartri mevcuttu. Klinik dzellikler bu grupta tutarl olsa da, hastalik siddeti 6nemli 6lgiide degiskenlik gdstermekteydi.

PIEZ02 fonksiyon kazanimi varyantlan {i¢ hastada de novo gelismis olup, bu (i¢ hasta distal artrogripozis tip 5 (DA5), diger iki hasta ise Gordon sendromu
(GS) tarisi almighi. Bu varyantlar, hastalarda motor gecikme olmaksizin distal eklem kontraktiirlerine ve ¢oklu sistem tutulumuna yol agmigti. Sik goriilen
bulgular arasinda ayirt edici yiiz 6zellikleri, konjenital distal eklem kontraktiirler, boy kisalidi, skolyoz, ellerde falanks fleksiyon ¢izgilerinin olmamasi ve
metakarpal/metatarsal sinostoz yer almaktaydi. DA5 tanili hastalarda hafif pitoz ve gozlerde yukan bakis kisithigi mevcuttu. Hastalardan birinde goz igi
basinci Ust sinirda ve optik disk baginda ¢ukurlasma gozlenirken, bir diger hastada keratokonus saptandi. DA5 tanili iki hastada yapilan akciger fonksiyon
testleri hafif restriktif akciger hastalgini diisiindiirmekteydi. GS tanil hastalarda ince goz kapaklari, hafif pitoz mevcuttu ve hastalardan birinde yarik damak
bulunmaktaydi. Her iki hastada da izlemde glokom gelisti. Hastalarin nérolojik muayeneleri normaldi ve timiinde biligsel iglevler dogaldi.

Sonug

Bugiine kadar yapilmis en genis kapsamli bu ¢alisma ile, PIEZ02 iligkili hastaliklarin genis semptom yelpazesini ortaya koyarak bu hastaliklarin daha iyi
anlagiimasina katki saglamaktayiz. Bulgularimiz, fonksiyon kaybi varyantlarinda bozulmug propriosepsiyonun, fonksiyon kazanimi varyantlarinda ise kana-
lopatinin rolinii vurgulayarak farkl klinik tablolarin olusumuna isik tutmaktadr. Erken tani, genetik ve fenotipik degerlendirme, komplikasyonlar igin diizenli
izlem ve zamaninda miidahale, tedavi yonetiminin en iyi sekilde saglanmasi agisindan kritik 6neme sahiptir ve multidisipliner bir yaklagimin gerekliligini
ortaya koymaktadir.

Anahtar Kelimeler: PIEZ02, distal artrogripozis, propriosepsiyon, skolyoz, noropati
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$S-19  Cocukluk Caginin Kendini Siirlayan Fokal Epilepsisinde ilaca Direncli Epilepsi Gelisimi: Risk Faktorleri ve Belirtecler
Mustafa Halk', Hiiseyin Bahadir Senol’, Cagatay Giinay?, Ayse ipek Polat', Adem Aydin', Ayse Semra Hiz', Ulug Yig'

"Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghigi ve Hastaliklar, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali
2Siirt Egitim ve Arastirma Hastanesi, Gocuk Ndrolojisi Bilim Dali

Amag: Bu calismada, ¢ocukluk caginin kendini sinirlayan fokal epilepsisi (CGKSFE) tanili hastalarda ilaca direncli epilepsi (iDE) gelisimi icin risk faktérlerinin
belirlenmesi amaglanmigtir.

4311410119 N120S

Yontem: Bu retrospekif calismada, en az iki yil stireyle izlenen CCKSFE tanili hastalarin klinik dzellikleri analiz edilmistir. Hastalar, ilagla kontrol altina alinan
ve IDE gelisen grup olarak iki alt gruba ayriimigtir.

Bulgular: Calismaya dahil edilen 115 hastanin medyan yasi 8 (1,17) idi. Hastalarin %9,5’i (n = 11) IDE tanisi ald. ilaca direncli epilepsi tanisi alan hastalarin
%72,7'sinde (n = 8) status epileptikus dykiisii mevcutken, IDE gelismeyen grupta bu oran %24 (n=25) olarak saptandi (p <0,01). Nébet esnasinda gézlerde
zorlu versiyon, iDE gelisen 11 hastanin 10°unda (%90,9) gérilliirken, ilaca duyarli 104 hastanin 41’inde (%39,4) gdzlendi (p=0,002). ilk ndbet siiresi, IDE
gelisen grupta, ilagla kontrol altina alinan gruba kiyasla anlaml derecede daha uzun bulundu (p = 0,005). Psikiyatrik hastalik varigi (p <0,001), Todd pa-
ralizisi (p = 0,024) ve non-konvulsif status epileptikus gelisimi (p <0,001), IDE gelisen grupta anlamli olarak daha yiiksek oranda saptand (Tablo 1). Nébet
siiresi ile IDE gelisim riski agisindan yapilan ROC analizinde, testin ayirt edici giicii istatistiksel olarak anlamli bulunmustur. Bes dakikalik ndbet siiresinin
negatif prediktif degeri %97,2 olarak saptanmigtir (Resim 1).

Sekil 1: ROC Egrisi

i ROC Curve
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Nébet siiresi ile IDE geligim riski agisindan yapilan ROC analizinde egiri altinda kalan dederi 0.756 olup, testin ayirt edici giicii istatistiksel olarak anlamiidir (p = 0.005).
Optimal cut-off degeri 5,00 olarak belirlenmis olup, bu noktada duyarliik %81,8 ve 6zgiilliik %81,7 olarak hesaplanmigtir.

Tablo 1: ilaca Direncli Epilepsi Gelisen ve Gelismeyen Gruplarin Klinik, Demografik ve Norofizyolojik Ozelliklerinin Kargilagtirimasi

ilaca direncli epilepsi gelisen n=11 (%) ilagla kontrol altina alinan n=104 (%) p degeri
Tani yas! 8 (3,15) 8(1,17) 0,841
Erkek cinsiyet 6 (%55) 66 (%63) 0,530
Farkindalik bozuklugu 10 (%91) 87 (%83,6) 1,000
Orofasiyal tutulum 10 (%91) 69 (%66,3) 0,169
Boyunda zorlu versiyon 1(%9,1) 4 (%3,8) 0,401
Tonik klonik aktivite 10 (%91) 85 (%81) 0,686
Uykuda nébet varligi 10 (%91) 75 (%72,1) 0,284
Status Epileptikus 8 (%72,7) 25 (%24) <0,001
Postiktal bas agrisi 1(%9,1) 3 (%2,9) 0,335
Gozlerde zorlu versiyon 10 (%91) 41 (%39,4) 0,002
Todd paralizisi 2 (%18,2) 1 (%0,9) 0,024
Tek tarafli tonik aktivite 3 (%27,2) 9 (%8,7) 0,089
Uyaniklikta nbet 7 (%63,6) 36 (%34,6) 0,098
Non-konviilsif status 3 (%27,2) 0 <0,001
ilk ndbet siiresi 7(1,15) 3(1,30) 0,005
Ailede epilepsi varligi 4 (%36,4) 24 (%23,1) 0,458
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§ ilk nobeti provoke eden sebep varligi 0 13 (%12,5) 0,360
o© FK dykiisii 0 9 (%8,7) 0,597
g Ailede FK oyks 4 (%36,4) 20 (%19,2) 0,237
:g Tedavi 6ncesi kag tip nébet gegirdigi 1(1,4) 1(1,4) 0,061
,:" Tedavi 6ncesi kag ndbet gegirdigi 2(1,6) 2(1,5) 0,305
=8 KSSTDE varligi 8 (%72,7) 80 (%76,9) 0,718
interiktal EEG bulgusu varligi 11 (%100) 97 (%93,2) 1,000
Sag hemisfer EEG bulgusu 4 (%36,4) 35 (%33,7) 1,000
Sol hemisfer EEG bulgusu 3 (%27,2) 33 (%31,7) 1,000
Psikiyatrik ek hastalik varligi 8 (%72,7) 13 (%12,5) <0,001
Levetirasetam digi NOI kullanimi 5 (%45,5) 54 (%51,9) 0,755

FK: Febril Konviilsiyon NOI: Nobet Onleyici llag KSSTDE: Kendini Siniflayan Sentrotemporal Dikenli Epilepsi
(Degerler normal dagihm gdstermedigi icin medyan (aralik) seklinde belirtilmigtir,)

Sonug: Bu caligmada, status epileptikus varligi, nébet sirasinda gozlerde zorlu versiyon, nébet sonrasi Todd paralizisi ve psikiyatrik hastalik dykiisiiniin, IDE
gelisme riskini artirdigi saptanmigtir. Ayrica, ilk ndbet siiresinin 5 dakikanin {izerinde olmasi, ilaca direng gelisimi agisindan risk faktori olarak bulunmusgtur.

Anahtar Kelimeler : ilaca direncli epilepsi, Kendini sinirlayan fokal epilepsi
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§S-20 Nadir ve Tani Konulamayan Hastaliklarda Genetik Tani Yaklagimlari: Zorluklar, Yeniden Analiz ve Gelecek Yonelimleri

Hiiseyin Bahadir Senal', Ayca Yigit2, Ravza Nur Yildinm?, Mustafa Halk', Didem Soydemir3, Emre Ozzeybek?, Ayse ipek Polat'2, Adem Aydin’, Ahmet Okay
Gaglayan?, Ulug Yis', Ugur Ozbek?, Ayse Semra Hiz'?

":Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Da(/, [zmir, Tiirkiye '

2: Nadir ve Tani Konulamayan Hastaliklar Platformu (RUDIP), IBG-Izmir Biyotip ve Genom Merkezi, lzmir, Tiirkiye

8: Bursa Sehir Hastanesi, Bursa, Tiirkiye

Amag: Bu calisma, pediatrik ndroloji ve klinik/temel genetik béllimlerini iceren disiplinler arasi hasta konseylerinde degerlendirilen vakalar igin genetik
testlerin tanisal bagarisini ve planlanan tanisal yaklagimlar belirlemeyi amaglamaktadir. Ayrica, bu is birliginin tani siirecindeki rolii degerlendirilecektir.

Yontem: 2019-2024 yillari arasinda, mevcut testlerle tani konulamayan ve tiim ekzom dizileme (Whole Exome Sequencing, WES) uygulanan 61 hastanin
sonuglar retrospektif olarak incelendi. Ayrica, WES yeniden analizleri ve diizenli takip ve hasta tartisiimasinin taniya katkisi degerlendirildi.

Sonuglar: Galismaya dahil edilen WES yapilan 61 hastanin medyan yagi 5 yil olup, 44’ii(%72,1) erkekti. Calisma grubunda en yaygin nérolojik durum bi-
ligsel gecikme (n=40, %65,5) olup, bunu epilepsi (=36, %59,0) izledi. Hastaligin seyri 37 hastada (%60,6) stabil veya yavas ilerleyici, 22 hastada(%36,0)
ilerleyici olarak degerlendirildi. Karyotip analizi, 43 hastada gergeklegtirildi ve patoloji saptanmadi. Mikrodizi analizi, 17 hastaya uygulandi ve 2 hastada
(%11,7) tani sagladi. Yeni nesil dizileme (NGS) gen panelleri, 32 hastada (%54,2) kullanildi ve 4 hastada (%12,5) taniya ulasildi. WES analizi, 40 hastada
(%67,8) gergeklestirildi ve 15 hastada (%25,4) tani saglandi.

Toplamda 22 hasta yeniden degerlendirildi. Yeniden analiz, 11 hastada gercgeklestirildi ve dort hastada (%36,3) yeni bir varyant tanimlandi, iki hastada
(%18,1) daha once tespit edilen varyantlarin ileri degerlendirmesi yapildi, bes hastada (%45,4) ise tiim genom dizileme (Whole Genome Sequencing, WGS)
planlandi. Bu hastalardan i, WES yeniden analizi ile daha dnce tespit edilmemis yeni varyantlarin tanimlanmasi sayesinde teshis edildi. Bir hastada ise
WGS uygulanarak taniya ulasildi (Tablo 1).

Tablo 1: Yeniden Degerlendirilen Olgularin Ozellikleri

Sira Yas Klinik Konsey Karari Yeni Bulgu Ek inceleme Tam

infantil baglangigli,
progresif direngli
1 8 epilepsi WGS

Re-analiz

Biligsel gerilik

Ataksi
igitme Kaybi Re-analiz BECN2 (Aday Aday gene yonelik fonksi-
: gen) yonel ¢alisma

llerleyici Kas Guigsii-
zZlugii

Serebellar Hipoplazi CASK varyant
3 4 Re-analiz (Diisiik okuma Sanger
Mikrosefali kalitesi)

CASK iliskili serebellopontin
hipoplazi

Mikrosefali

Re-analiz POLR3A geninde Alle segregasyonu

4 1 Koloboma BH 3 varyant

Fonksiyonel ¢alisma
Serebellar Atrofi

Otizm

5 10 Sterotipik hareketler Re-analiz - WGS

Biligsel gerilik

Otizm

6 17| Sterotipik hareketier | "¢ 2142 : WGS

Biligsel gerilik

infantil baglangigh,
progresif direngli o
7 6 epilepsi Re-analiz - WGS

Biligsel gerilik
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Ataksi

Serebellar testlerde
bozukluk

Dismorfolojik Bulgular

Re-analiz

CAMTA1 ho-
mozigot varyant

Fenotiple uyumlu, kalitimi
farkli

RNAseq ve fonksiyonel
calisma

CAMTAT iliskili serebellar bozukluk

Ataksi

Serebellar testlerde
bozukluk

Dismorfolojik Bulgular

Re-analiz

CAMTA1 ho-
mozigot varyant

Fenotiple uyumlu, kalitimi
farkh

RNAseq ve fonksiyonel
calisma

CAMTAT iligkili serebellar bozukluk

10

Epilepsi

Bilissel Gerilik
Hipotoni

Dilate Kardiyomiyopati

Dismorfolojik bulgular

Kardiyomiyopati
genlerine detayli bakmak
agisindan Re-analiz

HERC2 iligkili ndrogelisimsel
bozukluk

(kardiyomiyopati yeni tanimlanan
bulgu)

11

Bilateral gérme Kaybi
Kafa ici basing artigi

Area postrema
sendromu

Literatiir aragtinimasi

Aile segregasyonu

Yeni bir varyanta bagh DNAJC30
iligkili OR gegisli Leber Herediter
Optik Noropati

12

infantil baglangigli,
progresif direncli
epilepsi

Biligsel gerilik

Re-analiz

NBEA varyant

Aile segregasyonu

13

Epilepsi
Biligsel gerilik
Atesli enfeksiyon

sonrasi biligsel ve
motor regresyon

ADPRHL2
varyanti

ADPRHL2 iligkili nérodejenerasyon

14

Epilepsi
Ataksi
Koloboma

Serebellar Atrofi

Re-analiz

WGS

NAXE varyant

15

Hareket bozukluklari

Biligsel gerilik

Re-analiz

WDFY3 varyant

Aile segregasyonu

16

Progresif direngli
epilepsi

Biligsel gerilik

Re-analiz

FGF22 varyanti

Aday gen
Fonksiyonel ¢alisma

17

Epilepsi
Biligsel gerilik

iskelet bozukluklari
Dismorfolojik bulgular

Re-analiz

GTPB2 varyant

inframe varyant fonksi-
yonel ¢alisma

GTPB2 iligkili Norogelisimsel
hastalik

18

Hipotoni
Gligsiizlik

Arefleksi

Re-analiz

RNAseq
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Hipotoni
Gligsiizlik

Arefleksi

Re-analiz
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Hipotoni

Aday gene yonelik fonksi-

20 2 Motor Gerilik Re-analiz Yeni varyant yonel calisma

Epilepsi

Hipotoni

21 10 Giigsiizlik WGS -

4311410119 N120S

Arefleksi

Distoni

2 9 Motor Gerilik Re-analiz -
Mikrosefali
Kisaltmalar; BH: Birlesik Heterozigot, OR: Otozomal Resesif, WGS: Tiim Genom Sekanslama

Sonug: Bu ¢alismada WES'in tanisal bagarisinin literatiirle uyumlu oldugu bulunmus ve dogru endikasyonlarla talep edilmesinin tani koymadaki 6nemini
ortaya koymusgtur. Ayrica, yeniden analizle belirlenen varyantlar sadece dogrudan taniya ulagmayi saglamakla kalmamis, ayni zamanda ileri aragtirmalara
da yon vermistir. Bu durum, ¢oziillememis/tani konulamamig hastalarin disiplinler arasi bir yaklagimla diizenli olarak yeniden degerlendiriimesinin 6nemini
vurgulamaktadir.

37



S0zLU BILDIRILER

Ulusal

Cocuk Norolojisi
m Kongresi

Sueno Hotels Deluxe Belek / Antalya

§S-21 Ataksi Telanjiektazi Tanil Hastalarin Retrospektif ve Gok Merkezli Klinik-Genetik incelemesi

Iji]seyin Bahadir Senol1, Bilge Akman?, Tutku Parlar?, Gizem Dogan?, Yigithan Giizin®, Cagatay Giinay*, Pinar Gengpinar®, Nihal Olgag Diindar®, Aycan
Unalp?, Ayse Ipek Polat!, Adem Aydin’, Ulug Yis', Ayse Semra Hiz'

': Dokuz Eyliil Unil{grsitesi Tip {-'ak[i/tesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dall, [zmir

2: Saghk Bilimleri Universitesi Izmir Tip Fakiiltesi Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Gocuk Nérolojisi Bilim Dall,
lzmir

3: Sagiik Bilimleri Universitesi Tepecik Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Norolojisi Bilim Dall, zmir

4: Siirt Egitim A(,a§t/rma Hagtanesi, Gocuk Nérolojisi Bilim Dall, Siirt '

®: Katip Celebi Universitesi Izmir Sehir Hastanesi, Cocuk Ndrolojisi Bilim Dali, Izmir

Amag: Bu calismada, molekiiler olarak dogrulanmig Ataksi-Telenjiektazi (AT) tanil hastalardaki klinik, radyolojik bulgularin tanimlanmasi ve bu bulgularin
belirlenen genotip ile olan iligkisinin degerlendirilmesi amaglanmigtir.

Metot: Bu retrospektif calismada, dort merkezde son 10 yil iginde AT tanisi alan 21 hastanin ilk ve son bagvurularindaki klinik bulgulari ile ilk bagvurularin-
daki radyolojik ve laboratuvar verileri incelenmigtir. Karsilagtirmalar icin varyant siniflamalari; ekzon-intron, ekzonda bulunanlar missense veya fonksiyon
kaybina neden olan varyantlar ve yine ekzonda yer alanlarin fonksiyonel protein domaini izerinde olup olmamasina gére yapilmistir.

Bulgular: Hastalarin 18'inde(%86) akraba evliligi mevcuttu. ilk semptom baglama yasi medyan degeri 26 ay (15-80) olarak saptandi. Dokuz hastada (%43)
baslangi¢ bulgusu ataksik yiirilyiis iken, yedi hastada (%33) gelisim basamaklarinda gecikme mevcuttu. Telenjiektazi, hastalarin tamaminda gézlendi.
Mikrosefali sekiz hastada (%38) vardi. On iki hastanin (%57) beyin manyetik rezonans gériintiilemesinde serebellar atrofi saptandi (Tablo 1). Ailede kanser
bykiisti, on iki hasta (%57) gibi yliksek bir oranda mevcuttu. Son bagvuruda 18 hastada (%86) néromotor gerilik, 20 hastada (%95,3) yiirliylis ataksisi ve
17 hastada (%81) okulomotor apraksi mevcuttu. Bir hastada (%4,7) trakeostomi ve gastrostomi bulunurken, iki hasta (%9,5) solunum yolu enfeksiyonu
sonras! kaybedilmisti. Molekiiler analiz sonucunda, 17 aileden elde edilen 16 varyantin altisi (%37,5) ATM geninin splicing bélgesinde, onu (%62,5) ise
ekzonunda yerlesim gostermekteydi. Ekzonda yerlesim gosteren varyantlarin yedisi (%43,7) 6nemli domainler iizerinde bulunmaktaydi (Sekil 1). Bir hasta
ise microarray analizinde ATM geninde delesyon ile tan almigti. Fizik muayenede, istemsiz hareketlerin missense varyantlarda, fonksiyon kaybi yaratan
varyantlara gore daha fazla gozlemlendigi saptandi (p = 0,04).

Sonuclar: Telenjiektazi ve erken baglangich serebellar ataksi vakalarinda, AT’nin molekiiler testlerle dogrulanmasi gerekmektedir. Bu nadir hastalija yonelik
farkindaligin artiriimasi, daha genis hasta gruplarinin incelenmesini saglayarak varyantlarin karakterizasyonunu ve hastaligin prevalansinin belirlenmesini
kolaylagtiracaktir.

Tablo 1: Molekiiler Tamisi Olan Ataksi-Telenjiektazi Hastalarinin Ozellikleri

Vaka Yas (Ay) Bagvuru Klinik Ozellikleri Goriintileme ATM Varyanti

1 55 Ataksi, OM apraksi Normal c.27 del (p.lle10SerfsTer6)

2 51 Ataksi, OM apraksi Serebellar atrofi €.6047A>G (p.Asp2016Gly)

3 90 Gelisimsel gecikme, OM apraksi Serebellar atrofi €.6047A>G (p.Asp2016Gly)

4 40 OM apraksi Normal €.6047A>G (p.Asp2016Gly)

5 26 Sik enfeksiyon, OM apraksi Serebellar atrofi ¢.3712_3716del(p.Leu1238Lysfs*6)

6 96 Gelisimsel gerilik, OM apraksi Serebellar atrofi ATM delesyonu

7 48 Ataksi, OM apraksi Serebellar atrofi ¢.4507C>T (p.GIn1503Ter)

8 60 Ataksi, OM apraksi Serebellar atrofi ¢.1369C>T (p.Argd57Ter)

9 50 Ataksi, OM apraksi Serebellar atrofi €.6047A>G (p.Asp2016Gly)

10 72 Ataksi, OM apraksi Serebellar atrofi ¢.1457T>G (p.Leu516Ter)

1 156 ;‘;?gi;f“igmsa gecikme, OM Serebellar atrofi €.2639-384A5G

12 74 Qlt)e:l;igiGeliymsel gecikme, OM Serebellar atrofi ¢.2639-384A56

13 57 ;‘;?gi;f“igmsa gecikme, OM Normal €.2639-384A5G

14 84 Ataksi, OM apraksi Normal ¢.5833G>C p.Ala1945Pro

15 36 Gelisimsel gerilik, OM apraksi Serebellar atrofi ¢.8208 T>A p.Asn2736Lys, ¢.6047 A>G p.Asp2016Gly (BH)
16 84 Gelisimsel gecikme Normal ¢.27delT, p.110SfsX6

17 84 Gelisimsel gecikme Normal c.4611+1G>A

18 96 Gelisimsel gerilik, OM apraksi Serebellar atrofi c.4611+1G>A

19 85 Ataksi, OM apraksi Normal ¢.4143dupT pPro1382fs, ¢.6047A>G pAsp2016Gly (BH)
20 36 Ataksi Normal .2828+1G>A

21 24 Gelisimsel gecikme Normal €.3284G>A p.Arg1095Lys, ¢.7517_7520del (BH)

BH: Birlesik heterozigot, OM: Okulomotor
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Sekil 1: Hastalarda Ekzondaki Varyantlarin Dagihimi

Ust kisimda yer alan varyantlar missense, alt kisimda bulunanlar ise fonksiyon kaybina neden olan varyantlardir. Kirmizi ile isaretlenen varyantlar, yeni
tanimlanan mutasyonlar olarak dikkat cekmektedir.
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§S8-22 Gocukluk Gadi Direncli Epilepsilerinde Rezektif Cerrahi Sonuclarinin Degerlendirilmesi

Ulkiihan Oztoprak', Ceren Giinbey', Aykut Demir', Rahsan Gégmen?, Bilge Volkan Salanci®, Eser Lay Ergiin?, Figen Séylemezogiu*, ilkay Isikay®, Burgak
Bilginer®, Dilek Yalnizoglu'

"Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Bilim Dali

SHacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Niikleer Tip Bilim Dali

“Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Patoloji Bilim Dali

SHacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Beyin Cerrahisi Bilim Dali

Amag: ilaca direncli epilepside secilmis vakalarda rezektif veya fonksiyonel epilepsi cerrahisi, nérostimiilasyon etkinligi gosterilmis tedavi seceneklerinden-
dir. Bu calismada epilepsi cerrahisi yapilan cocuk hastalarda nobet sonuglari ve etkileyen faktérler incelendi

Yontem: 2015-2025 yillari arasinda bilim dalimizda epilepsi cerrahisi yapilan hastalar retrospektif degerlendirildi. Demografik bulgular, ndbet baglangic/
cerrahi yasi, etiyoloji, cerrahi tipi, postoperatif sonuclar degerlendirildi. Postoperatif ndbet prognozu, nébetsiz olan hastalar ve nobetleri devam eden hastalar
olarak 2 gruba ayrildi

Bulgular: 63 hastada rezekif cerrahi, 2 korpus kallozotomi ve 19 vagal sinir stimiilasyonu uygulandi. Calismaya 35'i (%55,6) erkek, ortanca yagi 180 ay
(46-384 ay) olan, rezektif cerrahi yapilmig 63 hasta dahil edildi. Epilepsi tani yagi ortanca 58,1 ay (1-183 ay), epilepsi cerrahisi yagi ortanca 108,94 ay (11-
216 ay) idi. Postoperatif takip siiresi ortanca 51,08 ay (1-240 ay) idi. Etiyoloji hastalarin %46’sinda (n=29) epilepsi iliskili gelisimsel timarler, %38,1’inde
(n=24) kortikal gelisimsel malformasyonlar, 12,7’sinde (n=8) edinsel nedenler, %3.17’sinde (n=2) Rasmussen sendromu idi. Temporal lob cerrahisi 38
(%73) hastada (28 lobektomi, 10 lezyonektomi), ekstratemporal cerrahi 20 hastada (14 frontal, 2 parietal, 2 oksipital, 2 multilober) uygulandi. Hemisferik
cerrahide etiyoloji 3 hastada hemimegalensefali, 2 hasta Rasmussen sendromu idi. Hastalarin %25’inde (n=16) postoperatif EEG’de interiktal epileptiform
bulgular saptandi. Postoperatif goriintiilemede hastalarin %14,2’sinde (n=9) hastada rezidii vardi. Postoperatif 2. yilda hastalarin %71,4’(i (n=45) nébetsiz-
di. Temporal lob cerrahilerin %71’i, ekstratemporal cerrahilerin %65’i, hemisferik cerrahilerin tamaminda nobetsizlik saglandi. Postoperatif MRG’de rezidii
olmasi ndbet rekiirensi agisindan istatistiksel olarak anlamli idi. Son kontrolde hastalarin %20,6’s1 (n=13) nébetsiz ve ilagsiz idi

Sonug: Direncli epilepsisi olan ¢ocuk hastalarin uygun zamanlama ile epilepsi cerrahisi agisindan degerlendirilmesi dnemlidir.

Anahtar Kelimeler:Cocuk; Epilepsi Cerrahisi, Rezektif Cerrahi, Uzun Donem Nobet Sonuglari
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§S-23 Distrofinopatilerde Kardiyak Fonksiyonlarin Degerlendirilmesi: Strain Ekokardiyografi ve Kardiyak MRG Bulgularinin Degerlendirilmesi
Mustafa Mertkan Bilen, Nur Caliskan?, Ece Onel?, Aycan Unalp?, Pakize Karaoglu?, Timur Mese', Giilgin Akinci?

’SB[Z Dr. Behget Uz Cocuk Sadhdi ve Hastaliklari EAH, Cocuk Kardiyolojisi BD
2SBU Dr. Behget Uz Cocuk Saghdi ve Hastaliklari EAH, Cocuk Nérolojisi BD

Girig

Distrofinopatiler grubu altinda yer alan Duchenne Muskiiler Distrofi (DMD) ve Becker Muskiiler Distrofi (BMD), X’e bagl resesif hastaliklardir ve her ikisi de
Xp21 bolgesinde yer alan distrofin genini etkileyen spesifik mutasyonlarla tanimlanir. Bu mutasyonlar, distrofinin tamamen yokluguna (DMD fenotipi) veya
kismi eksikligine (BMD ile iligkili) yol agabilir. Distrofinopatlerde kardiyomiyopati yaygin bir durumdur ve kalp yetersizligi, malign aritmiler veya ani kardiyak
6lim seklinde kendini gdsterebilir. Kardiyak manyetik rezonans goriintiileme (MRG), miyokardiyal fibrozisin saptanmasi, ventrikiil volimleri ve ejeksiyon
fraksiyonunun degerlendirilmesi acisindan altin standart yéntem olarak kabul edilmektedir. Sol ventrikiil hacimlerinin ve sistolik fonksiyonun transtorasik
ekokardiyografi ile degerlendirilmesi ve erken sol ventrikiil sistolik disfonksiyonunun (LVSD) tanisi igin speckle tracking teknigi kullanilarak miyokardiyal

strain 6lgiimii, cesitli kalp hastaliklarinin incelenmesinde kullanilmaktadir. Bu yontemle, global longitudinal strain (GLS) degerleri {izerinden subklinik kardi-
yak disfonksiyon erken donemde tespit edilebilmektedir.

DMD ve BMD hastalarinda transtorasik ekokardiyografi ile elde edilen sol ventrikiil ejeksiyon fraksiyonu, LV sistolik ve diyastolik duvar kalinliklari, intervent-
rikler septum kalinligi, varsa patolojik ekokardiyografik bulgular degerlendirilmigtir. Erken sol ventrikiil sistolik disfonksiyonunun (LVSD) tespitinde speckle
tracking teknigi ile yapilan miyokardiyal strain analizinin DMD ve BMD hastalarinda, kardiyak MR ile uyumlulugunun aragtirimasi amaglanmigtir.

Bu calismada, distrofinopatili hastalarda global longitudinal strain ekokardiyografi (GLSE), transtorasik ekokardiyografik ekokardiyografik olgiilen LVEF
,kardiyak MR ile degerlendirilmis; kardiyak fonksiyon degisikliklerinin ndrolojik Klinik durum ile olan iligkisi de arastinimigtir.

Gereg ve Yontem

Bu calismaya, SBU izmir Tip Fakiiltesi Dr. Behget Uz Cocuk Hastanesi'nde izlenen 27 distrofinopati hastasi dahil edilmistir. Dahil edilme kriterleri, DMD
veya BMD ile uyumlu klinik seyirle dogrulanmig hastalik tanisini ve asagidaki kriterlerden en az birini icermekteydi: (1) DMD geninde MLPA analizi veya
Sanger dizilemesi ile saptanmig patojenik varyant ya da (2) kas biyopsisi (immiinohistokimya) ile belirlenmis distrofin eksikligi. Tim hastalara transtorasik
ekokardiyografi ile sol ventrikiil duvar kalinliklar, ejeksiyon fraksiyonu, fraksiyone kisalma, global longitudinal strain élglimii yapiimigtir. Tim hastalarin
elektrokardiyografik (EKG) degerlendirmeleri calisma kapsamina alinmigtir. Transtorasik ekokardiyografi ayni pediyatrik kardiyolog tarafindan tek cihazla
uygulanmigtir. Global longitudinal strain ekokardiyografik 6lglimii -%18 ve (izeri dlgiilen hastalar normal, - % 16-18 arasinda olanlar gri zon, -% 16 altinda
olanlar diisiik ve patolojik tutulum olarak degerlendirilmistir. Strain ekokardiyografik élgiimii patolojik bulunan ve bu nedenle kardiyak MR ¢ekimi yapilan
hastalarin kayrtlari incelenmistir.

Transtorasik ekokardiyografik LV EF dlgimii % 55 altinda, fraksiyone kisalmasi (FS) % 28 altinda dlgiilen hastalar sistolik disfonksiyon kabul edildi. Sol
ventrikiil ve interventrikiiler septum kalinliklari hastalarin boy ve kilo ile éIgtilen z skoru +2 ve (izerindeyse artmig kalinlik olarak kabul edildi.

Tiim hastalarin EKG parametreleri degerlendirildi. Hastalarin genetik analizleri DMD geninde tanimlanan izoformlara gére gruplandinimigtir (Dp427, Dp260,
Dp140, Dp116 ve Dp71). Bu siniflandirma, bireysel kardiyak risk profillerinin belirlenmesi ve izlem stratejilerinin kisisellestirilmesine olanak saglamaktadir.

DMD ile iligkili kardiyomiyopati, Fayssoil ve ark. tarafindan 2017 yilinda klinik, ekokardiyografik ve kardiyak manyetik rezonans gériintiileme (CMRI) bulgu-
larina dayali olarak onerilen siniflamaya gore degerlendirilmigtir (1).

Evre 1: Belirti yoktur, ejeksiyon fraksiyonu (EF) > %55 ve CMRI'da ge¢ gadolinyum tutulumu (LGE) negatiftir.
Evre 2: Tagikardi vardir, EF %45-55 arasindadir.

Evre 3: Periferik ekstremite ddemi mevcuttur, EF %35-45 arasindadir.

Evre 4: Klinik olarak semptomatik durum (anasarka), EF <%35 ve CMRI’da yaygin LGE tutulumu gériliir

Sol ventrikiil EF degerleri hem ekokardiyografi hem de kardiyak MR ile degerlendiriimis; elde edilen strain degerleriyle korelasyon analizleri gergeklestiril-
mistir. Ayrica EF degerleri ve kardiyak tutulum, genetik gruplar ile karsilagtirimigtir.

Ambulasyon durumlarina gére hastalar, DMD Care Considerations Working Group tarafindan tanimlanan Pediatrik DMD Evreleme Sistemi’ne gére dort
evreye ayriimigtir:

- Evre 1 (Ambulatuar Faz)(<7 yag): Tanidan itibaren bagimsiz yiriiyebilen hastalar,

- Evre 2 (Erken Ambulasyon Kayb) (7-10 yas): Yiirlime yetisini kaybetmig ancak iist ekstremite fonksiyonlarini koruyan hastalar,

- Evre 3 (Geg Ambulasyon Kaybi)(10-14 yasg): Yiiriime ve kol kullanimi belirgin sekilde azalmis, genellikle ventilasyon destegine ihtiyag duyan hastalar,
- Evre 4 (Non-Ambulatuar Faz) (>14 yag): Tim motor fonksiyonlarini kaybetmis ve ventilatore bagiml hastalar.

Demografik ve Klinik Ozellikler

Galismaya dahil edilen 27 hastanin 22’si Duchenne Muskiiler Distrofi (DMD) ve 5’i Becker Muskiiler Distrofi (BMD) tanisi almistir. Tiim hastalara strain
ekokardiyografi uygulanmig, 20 hastada ise kardiyak manyetik rezonans (MR) goriintiilemesi yapilmigtir. Hastalarin ortalama yasi 9.6°dir. DMD hastalari igin
ortalama yas 9.2 , BMD hastalar igin ise 11.2 olarak hesaplanmigtir. .18 hasta (%66) hala yiiriiyebilmekteydi ve 21 hasta (%77.8) kortikosteroid kullan-
maktaydi. 11 hasta (%40) anjiyotensin donistiiriicii enzim inhibitdrii kullanirken, 6 hasta (%22 ) beta bloker kullanmaktayd.
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EKG

Tiim hastalarin elektrokardiyografik (EKG) degerlendirmeleri calisma kapsamina alinmistir. Elde edilen EKG verileri incelendiginde, hastalarda aritmi, iletim
blogu veya diger anlamli elektrokardiyografik patolojilere rastlanmamistir. Bu bulgu, erken evrede kardiyak elektriksel aktivitenin genellikle korunmus
olabilecegini diistindiirmektedir.

Transtorasik Ekokardiyografi Bulgular

Transtorasik ekokardiyografi (TTE) toplam 27 (%100) hastada gerceklestirildi. DMD’li erkek cocuklarda TTE ile dlgiilen ortalama ejeksiyon fraksiyonu (EF)
%66.1 saptandi. 2 (%6) hastada EF degeri <%55 idi. Ortalama fraksiyonel kisalma (FS) %37.8 olarak dlgiiliirken, FS dederi <%28 altinda olan hasta yoktu.
2 hastada sistolik disfonksiyon, 2 hastada mitral yetersizlik ,1 hastada septum hipertrofisi saptand.

SPECT Ekokardiyografi Bulgulari

1 hasta (%3) global strain bozuklugu géstermedi. Ortalama GLS degeri %11,4 + 3,1 olarak hesaplanmigtir. GLS degeri %16’nin altinda olan 26 hasta
(%96,3) bulunmusgtur.

Kardiyak MRG Bulgulari

Kardiyak MR yapilan 20 hastanin 7’sinde (%35) ejeksiyon fraksiyonu %55’in altinda saptanmgtir. Distrofinopatili 20 (%74) ¢ocukta Kardiyak MRG uygulan-
mugtir. Kardiyak MRG ile elde edilen ejeksiyon fraksiyonu (EF) >%>55 olan hastalar grup | olarak siniflandinimis ve normal miyokardiyal kontraktilite olarak
degerlendirilmistir. EF <%55 olan hastalar ise grup Il olarak tanimlanmig ve bu degerler anormal kabul edilmistir (Tablol). 7 (%35) hastada CMRI ile EF degeri
<%?55 olarak saptanmig olup, grup II'de ortalama EF %50.7 idi.

Grup | (EF >

%55)

Grupll(EF= 7 35 50.7
%55)

Ekokardiyografik dzellikler agagida tanimlanmistir:

EKO Parametresi Ortalama Deger |

Ejeksiyon Fraksiyonu (EF) 66.1 %
Global Longitudinal Strain  11.4 %
(GLS)

Sol Ventrikil Diyastol 3.6 cm
Sonu Capi (LVEDd)

Fraksiyonel Kisalma (FS) 37.8 %
Sol Ventrikul Sistol Sonu 2.2 cm
Capi (LVESd)

Interventrikiiler Septum 0.7 cm

Kalinhgi (IVSd)

Ekokardiyografi yapilan 27 hastadan, 1 hastada (%3) global hipokinezi, 2 hastada (%7) anteroseptal tutulum, 3 hastada (%11) miyokardiyal fibrozis sap-
tanmigtir.

Korelasyon analizlerinde:

- Strain @ MR EF arasinda istatistiksel olarak anlamli bir iligki saptanmamigtir,
- Strain @ EKO EF arasinda orta diizeyde pozitif korelasyon gozlenmistir,

- MR EF @ EKO EF arasinda diistik diizeyde pozitif korelasyon belirlenmistir.
EKO EF degerleri, hastalik evreleri ilerledikce anlamli sekilde azalmaktadir.

Kardiyak MRG bulgularina gére:
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- 1 hastada global hipokinezi,

- 2 hastada anteroseptal tutulum,

- 3 hastada miyokardiyal fibrozis saptanmigtir.
Bu bulgular, ileri evre kardiyomiyopati ile iligkili olabilir.
Ekokardiyografi bulgularina gore:

- 2 hastada sistolik disfonksiyon,

- 2 hastada mitral yetersizlik,

- 1 hastada septum hipertrofisi tespit edilmistir.
Bulgular

Genetik Bulgular ve Distrofin izoform Gruplamasi
Genetik analiz sonucunda:

- 24 hastada DMD geninde delesyon,

- 2 hastada nokta mutasyonu,

- 1 hastada duplikasyon saptanmistir.

Hastalar distrofin geninde etkilenmis olan izoformlara gére Dp427, Dp260, Dp140, Dp116 ve Dp71 izoformlar temel alinarak siniflandinimigtir. Bu siniflan-
dirma, her bireyin kardiyak risk profilinin daha dogru degerlendirilmesini ve izlem stratejilerinin kisisellestirilmesini saglamaktadir.

Caligmada degerlendirilen 21 Duchenne Muskiiler Distrofi (DMD) hastasindan 10-unun ekzon atlama tedavisine uygun oldugu belirlenmigtir. Bu hastalardan
2'si klinigimizde Ekzon 53 atlama tedavisi almaktadir. Hastalar izoform tiplerine gére siniflandinidiginda, érneklem genisliginin sinirli olmasi nedeniyle
kardiyak bulgular ile izoformlar arasinda istatistiksel olarak anlam bir iliski saptanmamistir.

Tartisma

Calisma bulgulanimiz, distrofinopatilerde kardiyak tutulumu degerlendirirken hem fonksiyonel (EF) hem de yapisal (fibrozis) parametrelerin birlikte deger-
lendirilmesinin dnemini ortaya koymaktadir. Bu ¢alismada strain ekokardiyografi ve kardiyak manyetik rezonans (MR) goriintiileme yontemleri kullanilarak
distrofinopati hastalarinda kardiyak fonksiyonlar degerlendirilmistir. Strain ekokardiyografi, miyokardiyal deformasyonun kantitatif élglimiinii saglayarak
subklinik kardiyak disfonksiyonun erken tespiti icin hassas bir yéntemdir. Kardiyak MR ise ventrikiil fonksiyonlarini, yapisal kalp degisikliklerini ve fibrozis
varhigini yiiksek duyarlilikla ortaya koyar ve bu nedenle kardiyak izlemde altin standart kabul edilmektedir. Bulgularimiz, strain degerlerinin hastalik evresi
ilerledikge azaldigin ve EKO EF degderlerinin de benzer sekilde diistiiginii géstermektedir. Bu, kardiyomiyopati gelisiminin progresif seyrini desteklemek-
tedir. Strain ekokardiyografi, miyokardiyal deformasyonun kantitatif élglimiine olanak saglayarak EF normal sinirlarda olsa dahi subklinik sol ventrikiil
disfonksiyonunun tespitinde oldukga duyarlidir. Bu ¢alismada GLS degeri <%16 olan hasta orani %96.3 olarak bulunmustur. Bu yiiksek oran, klasik EKO
parametrelerinin yetersiz kalabildi§i durumlarda strain analizinin sagladi§ tanisal avantaji ortaya koymaktadir. Buna ek olarak, sistolik disfonksiyon tanisi
konulan hastalarin sayisi 2 iken, strain bozuklugu saptanan hasta sayisi 26’dir, bu da strain ekokardiyografinin erken evre patolojileri saptamadaki giiciinii
desteklemektedir.

Literatiirde strain ekokardiyografi ve kardiyak MRG’nin karsilastinldigi caligmalarda, hangi yontemin daha erken disfonksiyon saptayabildigi incelenmis;
strain ekokardiyografinin prognoz agisindan kardiyak MRG kadar givenilir olabilecegi 6ne siirlilmiistiir. Strain ekokardiyografinin avantajlari arasinda
hizli sonug alinmasi, invaziv olmamasi ve tekrarlanabilirligi yer alirken; gortintii kalitesinin subjektiflige bagh olarak degiskenlik gosterebilmesi 6nemli bir
sinirlilik olarak belirtiimektedir. MRG’nin doku karakterizasyonundaki Gstiinligii, kalp kasindaki fibrozisi saptamada ve kalbin yapisal durumunu ayrintil
degerlendirmede avantaj saglamaktadir. Ayrica radyasyon icermemesi, pediatrik hastalarda giivenli kullanimina olanak tanir; ancak bebeklerde hareket
artefaktlari goriintii kalitesini diigtrebilir.

Literatiirde distrofin izoform eksikligi paternlerine gére kardiyak etkilenim sikligini inceleyen caligmalarda, DP116 izoformunun kalp dokusunda ekspresyon
gostermedigi; dolayisiyla bu izoformun varliginin kardiyak etkilenim iizerinde potansiyel olarak koruyucu rol oynayabilecegi ifade edilmistir. Ancak calis-
mamizda drneklem sayisinin sinirli olmasi nedeniyle kardiyak bulgular ile izoformlar arasinda istatistiksel olarak anlamli bir iligki saptanamamigtir. Buna
ragmen DP116 izoformunu taglyan olgularda daha diisiik diizeyde kardiyak disfonksiyon gdzlenmesi, bu hipotezi destekler niteliktedir.

Bazi caligsmalar, 12, 14-17, 31-42, 45, 48 ve 49. ekzonlardaki mutasyonlarin kardiyak tutulum riskini artirdigini, 51 ve 52. ekzonlardaki mutasyonlarin ise
koruyucu olabilecegini belirtmistir. Bununla birlikte, mutasyonlar ile sol ventrikiil disfonksiyonu arasinda anlamii bir iligki bulunmadigini raporlayan yayinlar
da mevcuttur. Bu konuda daha net sonuglara ulagilabilmesi igin genig 6rneklem gruplarini igeren, uzun stireli takip calismalari gerekmektedir.

Sonug

Distrofinopatilerde kardiyak izlemin diizenli ve ¢ok yonlii yapiimasi, komplikasyonlarin erken tespiti agisindan kritik éneme sahiptir. Bu ¢alismanin bulgulari,
strain ekokardiyografi ve kardiyak MR gibi ileri goriintileme yontemlerinin birlikte kullanilimasinin, kardiyak disfonksiyonun erken saptanmasi ve izlenme-
sinde dnemli Klinik katkilar sagladigini géstermektedir.

Strain ekokardiyografi subklinik disfonksiyonu erken saptamada etkili bir yontemken, MR yapisal degisikliklerin detayl analizinde (stiinliik saglamakta-
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dir. Transtorasik ekokardiyografinin tekrarlanabilirliginin kardiyak MR’ a gére uygulabilir olmasi, sedasyon gerektirmemesi, 6l¢iim zamaninin kisa olmasi
avantaj olarak 6ne ¢ikmaktadir. Strain ekokardiyografik 6lgtim ile subklinik kasiima kusurlarinin erken tespiti hastanin klinik izlem planlamasi igin Kklinis-
yene yon gosterici olmaktadir. Ambulasyon evresine bagl EF diistisi, kardiyomiyopati progresyonunun izlenmesinde diizenli kardiyak taramalarin 6nemini
vurgulamaktadir. Klinik uygulamada, ambulasyon durumu ile iligkilendirilen bu parametreler, bireysellestirilmis izlem ve tedavi planlarinin geligtiriimesine
katki saglayabilir.

S0zLU BILDIRILER
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$S-24 Gocukluk caginin enfeksiyon ile tetiklenen ensefalopati sendromlari: Gok merkezli retrospektif calisma

Mert Altintag’, Mirag Yildinm', Erhan Ozel2, Meryem Hilal Altag®, Alper Tagkin', Omer Bektag', Asli Ercili Erdal*, ibrahim Oncel?, Aysegiil Nege Citak Kurt?,
Serap Teber'

"Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dall
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Norolojisi Bilim Dall
SAnkara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dalr
“Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali

Giris

Enfeksiyon ile tetiklenen ensefalopati sendromlari, santral sinir sisteminde viral enfeksiyonlara bagh olarak paraenfeksiy6z siirecte ortaya gikan, otoimmiin
ya da immiin aracili, ensefalitin eslik etmedigi akut nérolojik bozukluklar grubunu olusturur. Bu sendromlar, yakin zamanda tanimlanmis olup, kendini si-
nirlayan hafif ensefalopatilerden hemorajik sok ve coklu organ yetmezligine kadar uzanan genis ve heterojen bir klinik yelpazeye sahiptir. Patogenezi kesin
olarak aydinlatilamamis olmakla birlikte, viral bir enfeksiyonun hiicresel infiltrasyon olmaksizin santral sinir sisteminde sitotoksisite ve sitokin firtinasini
tetiklemesi temel mekanizma olarak diisiiniiimektedir. Giincel literatiirde, bu sendromlar Klinik ve radyolojik 6zelliklerine gore bes alt gruba ayriimaktadir:

bifazik ndbetler ve geg difiizyon kisitlihgi ile seyreden akut ensefalopati (AESD), akut nekrotizan ensefalopati (ANE), geri doniisiimlii splenial lezyon ile bir-
likte goriilen hafif ensefalopati (MERS), akut fulminan serebral ddem (AFCE), ensefalopati ve multiorgan yetmezligiyle birlikte akut sok (ASEM).

Caligmamizda, bu hastalik gruplarinda yer alan olgularin tani siirecindeki klinik, laboratuvar ve radyolojik bulgular ile tedavi yaklagimlan ve prognozlari
gozden gegirilerek, cocuk ndrolojisi hekimlerinin enfeksiyon ile tetiklenen ensefalopati sendromlarina yénelik farkindaliklarinin artinimasi amaglanmigtir.

Gereg ve Yontem

Calismamiz, retrospektif gok merkezli bir vaka serisi olarak tasarlanmigtir. Ankara ilinde yer alan dért iigiincii basamak sagjlik merkezi (Ankara Universitesi
Tip Fakiiltesi, Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara Bilkent Sehir Hastanesi ve Ankara Etlik Sehir Hastanesi) calismaya dahil edilmigtir. Bu merkezlerin
¢ocuk norolojisi bilim dallarinda, 2017-2024 yillari arasinda enfeksiyon ile tetiklenen ensefalopati sendromu tanisi almig ve tani sirasinda 18 yagindan
kiigiik olan hastalar ¢aligmaya dahil edilmigtir. Dahil edilen olgularin demografik verileri, bagvuru ve izlem donemlerindeki klinik bulgular, bagvurudaki Glas-
gow Koma Skorlari (GKS), enfeksiyon ile tetiklenen ensefalopati sendromunun alt gruplari, laboratuvar ve radyolojik dzellikleri, uygulanan tedaviler, tedavi
sonrasl izlem siireleri, izlem déneminde niiks gelisimi ve son kontrolde saptanan sekel durumlar retrospektif olarak degerlendirilmistir.

Sonuclar

Calismaya 15'i kiz (%62,5) olmak {izere toplam 24 hasta dahil edilmigtir. Hastalarin tani anindaki ortalama yaglari 65,4 + 48,6 ay olup, yas araligi 9 — 158
ay ve I1QR: 20-107,5 ay olarak belirlenmigtir. Olgularin 10°u (%41,7) MERS, sekizi (%33,3) ANE, (i¢li (%12,5) AESD, ikisi (%8,3) ASEM ve biri (%4,2) AFCE
tanisi almistir. Bagvuru sirasinda hastalarin ortanca GKS degeri 11 (IQR: 8 — 14; aralik: 3 — 15) olarak saptanmigtir. GKS dagiimina gére 10 hasta hafif (13
—15), 8 hasta orta (9 — 12) ve 6 hasta agir (3 — 8) derecede koma ile bagvurmustur. En sik bagvuru semptomlari sirasiyla ates (%70,8) ve nébet (%54,2)
olarak kaydedilmigtir. Laboratuvar incelemelerinde 13 hastada (%54,2) enfeksiyon ile iligkili olabilecek etkenler saptanmig; en sik tespit edilen patojenler
influenza A/B (n = 3), rotaviriis (n = 3) ve adenoviriis (n = 2) olmustur. Beyin manyetik rezonans goriintiilemelerinde 23 hastada (%95,8) difiizyon kisitlilidi,
9 hastada (%37,5) beyin ddemi ve 8 hastada (%33,3) kontrast madde tutulumu izlenmisgtir. Toplam 18 hastaya elektroensefalografi (EEG) uygulanmig, 10
hastada zemin aktivitesinde bozulma, 1 hastada ise epileptiform anomali saptanmistir. Tedavi yaklagimlan incelendiginde, 18 hastaya (%75,0) tekli veya
cesitli kombinasyonlar halinde immiinoterapi uygulanmig; bu hastalara verilen tedaviler arasinda yiiksek doz intravendz metilprednizolon (n = 14), intra-
vendz immiinoglobulin (IVIg; n = 13), terapdtik plazma degigimi (n = 5) ve tosilizumab (n = 1) yer almistir. Bir hastaya (%4,2) ise hizli progresyon gosteren
kontrolsiiz beyin 6demi nedeniyle dekompresif kraniektomi uygulanmigtir. Klinik izlem sonuglarina gére, 15 hasta (%62,5) tam iyilesme gosterirken, 8 hasta
(%33,3) norolojik sekel ile taburcu edilmigtir. ANE tanisi alan bir hasta (%4,2) ise hastaligin baglamasindan sonraki birinci ayda kaybedilmigtir. En iyi prognoz
MERS tanisi alan hasta grubunda (%100 tam iyilesme) gézlenmigtir. Hastalik sonrasi ortalama takip siiresi 20,6 = 19,9 ay olup (IQR: 4,25 — 30; aralik: 0,5
— 84 ay), takip siiresince highir hastada niiks izlenmemigtir.

Tartisma

Enfeksiyon ile tetiklenen ensefalopati sendromlari, son yillarda tanimlanmig, patogenezi tam olarak aydinlatilamamig, klinik ve néroradyolojik agidan ol-
dukga genig ve heterojen bir spektruma sahip ndrolojik hastalik grubudur. Sz konusu sendromlarin gériilme sikhigi, cografi bolgeye ve etnik kikene gore
onemli farkliliklar géstermektedir. Ornegin, AESD Japonya’da yillik 130 — 230 yeni olgu ile en sik goriilen ensefalopati sendromlarindan biri olarak bildi-
rilmigken, Japonya disindaki (ilkelerde bildirilen vaka sayisi oldukga sinirlidir. Bu durum, hem genetik yatkinlik hem de tanisal farkindalik diizeylerindeki
farkliklarla iligkili olabilir.

Tani siireci esas olarak klinik ve radyolojik bulgulara dayanmaktadir. Genellikle ilk nérolojik belirtiden yaklagik bir hafta dncesinde bir febril enfeksiyon dykii-
sii mevcut olup atesin, norolojik bulgularin baslangicinda devam ettigi sikca gézlenmektedir. Tani koydurucu baslica kriterler; 24 saatten uzun siiren biling
degisiklidi, letarji veya davranig/kisilik degisiklikleri, sendroma 6zgii ndroradyolojik bulgularin varligi ve ayirici tanida yer alan diger nedenlerin diglanmasidr.
Tedavi yaklasimlari, sendromun alt tipine gore degisiklik gostermektedir. MERS olgularinda yalnizca destek tedavisi genellikle yeterli olurken; ANE, AESD,
ASEM ve AFCE gibi daha agir seyirli formlarda IVlg, yiiksek doz metilprednizolon, tosilizumab gibi immiinoterapétik ajanlar ile terapétik plazma degisimi gibi
ek tedavi yaklagimlarina intiya¢ duyulmaktadir.

Bu sendromlar, progresif norolojik kotlilesme potansiyeli tagiyan ve yiiksek morbidite ve mortalite ile iligkili olabilen klinik tablolardir. Bu baglamda, gocuk-
luk ¢aginda enfeksiyon sonrasi gelisen ensefalopati tablolarina kargi klinik farkindaligin artinimasi, erken tani ve uygun tedavi agisindan biiyiik énem arz
etmektedir. Ozellikle cocuk ndrolojisi uzmanlarinin, bu sendromlarin klinik ve radyolojik dzellikleri konusunda bilgi sahibi olmalari ve tani ve tedavi siirecini
dogru sekilde yonetebilmeleri, hasta prognozunu dogrudan etkileyebilecek bir faktordiir.
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$S-25 iDIYOPATIK INTRAKRANIYAL HIPERTANSIYON: GERGEKTEN iDiYOPATIK Mi?

Erdem Simsek, Kaan Balli, (Ozlem Acar, Ahmet Furkan Yavuz, Giiliz Cirpanli Ar1, Yavuz Atas, Elif Demirkilig Biler, Seda Kanmaz, Celal Cinar, Omer Kitis,
Hasan Tekgiil, Sanem Yilmaz

Amag:

Psodotiimor serebri sendromu (PTS), intrakraniyal basing artigi ile karakterize bir klinik sendromdur. Klinik belirtileri iyi tanimlanmig olsa da patogenezi
acik degildir. Intrakraniyal vendz obstriiksiyon patogenezde 6ne siriilmektedir. Bu ¢aligmada, PTS tanisi almig olgularda olasi vendz obstriiksiyon varliginin
retrospektif olarak degerlendiriimesi amaclanmistir.

Yontem:

Ege Universitesi Cocuk Noroloji Bélimi'nde Modifiye Dandy Kriterleri'ne gére PTS tanisi almis, tedavi dncesi yeterli venéz gériintilemesi olan 33 hasta
degerlendirildi. Kontrastl MR venografi, MPRAGE sekanslari, TOF venografi ve cift fazli BT anjiyografi, bir kidemli néroradyolog, bir girisimsel radyolog ve bir
nororadyolog olmak (izere (¢ farkl radyolog tarafindan degerlendirildi.

Bulgular:

Hastalarin medyan yagi 10,6 yil (8 ay—17 yil) idi. En sik goriilen semptomlar bas agrisi (n=17) ve okiiler hareket kisitliligi (n=14) olup, alti hasta asempto-
matikti. Bilateral venoz obstriiksiyon 24 hastada tespit edildi ve bunlar arasinda transvers siniis stenozu, hipoplazi, dev araknoid graniilasyonlar ve juguler
venoz kompresyon vardi. Otuz {i¢ hastanin 20’si idiopatik, 13 hasta sekonder olarak siniflandiriimigti. Bilateral venéz stenoz, idiopatik olgularda daha sik
goriildii (13/20; 7/13; p<0.05) ve idiopatik hastalar daha yiiksek ICP degderleri egilimi gosterdi, ancak istatistiksel olarak anlamli degildi. Goz bulgular
(g6rme kaybi veya okiiler hareket bozuklugu) olan hastalarda ICP dederleri daha yiiksekti (p~0.0675). G6z bulgulari ile BOS basinci arasindaki iligkinin AUC
degeri 0.69 olup, basinc 49 cmH,0’yu asan hastalarin daha yiiksek risk tagidig gériildii. MRG bulgulanindan, optik sinir tortiiozitesi goz bulgular igin en
gliclii belirleyiciydi (korelasyon ~0.37).

Sonug:

idiyopatik olarak kabul edilen PTS vakalarinin énemli bir kisminda (%65) veniz obstriiksiyon gézlendi. Bu bulgular, 6zellikle direncli vakalarda tedavi stra-
tejilerini etkileyebilecedi icin PTS hastalarinda vendz goriintiilemenin kapsamli degerlendiriimesinin énemini vurgulamaktadir.
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§S-26 Seronegatif Otoimmiin Ensefalitte Tiim Ekzom Analizi: Tek Merkez Deneyimi
Gokge Cirdi' , Tolgahan Ozer?, Anil Gok', Ayfer Sakarya Giines' , Leman Tekin Orgun’, Deniz Akkoyunlu?, Naci Cine?, Biilent Kara'

"Kocaeli l:/:niversitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Anabilim Dalr Cocuk Ndrolojisi Bilim Dali
2Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali

Giris

Otoimmiin ensefalit (OE), beyin parankiminde inflamasyona yol acarak hizli baslangigh ndrolojik bozulmalarla seyreden, heterojen bir hastalik grubudur.
Klinik tablo; biling dedisiklikleri, ndbetler, davranissal bozukluklar ve motor disfonksiyon gibi bulgularla kendini gésterebilir (1). OE’nin tanisinda antinéronal
otoantikorlarin varligi 6nemli bir belirtectir; ancak hastalarin yaklasik %30-50'sinde bilinen antikorlar tespit edilememekte ve bu grup “seronegatif OE”
olarak siniflandinimaktadir (2). Bu durum, 6zellikle cocukluk ¢aginda OE tanisini karmasik hale getirmekte ve ampirik immiinoterapi yaklagimini zorunlu

kilmaktadir. Son yillarda yapilan calismalar, seronegatif OE olgularinda bagisiklik sistemi regiilasyonunu etkileyen genetik yatkinliklarin ve inflamatuar yaniti
modiile eden molekiiler mekanizmalarin hastalik patogenezine katkida bulunabilecegini diisiindiirmektedir (3, 4).

Bu baglamda, seronegatif OE tanisi almig ¢ocuk hastalarda genetik yatkinlik olasiigini aragtirmak amaciyla, tiim ekzom dizileme (WES) yontemi ile analiz
gergeklestirdigimiz bu calismada, OE’ye egilim olugturabilecek aday genetik varyantlari ortaya koymayi hedefledik.

Yontem

Bu calismaya, 2010-2024 yillari arasinda Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi Anabilim Dal’nda seronegatif OF tanisi almis 20 pediatrik
hasta (10 kiz, 10 erkek) dahil edilmistir. Genetik yatkinligi arastirmak amaciyla tiim ekzom dizileme(WES) analizi gergeklestirilmistir. Dahil edilme kriterleri,
olasi otoimmiin ensefalit tani kriterlerine dayandiriimig ve otoantikor pozitif olgular calisma disi birakilmistir. Klinik veriler, nérogériintiileme bulgulari, beyin
omurilik sivisi (BOS) analizi ve immiinoterapiye yanit degerlendirilmistir.

Bulgular

Galismaya dahil edilen 20 hastada en sik goriilen Klinik belirtiler biling degisiklikleri, nobetler ve psikiyatrik semptomlardi. Nérogdriintiileme ve BOS analiz-
lerinde belirgin bir anormallik saptanmadi. Genetik analizi tamamlanan 11 hastada RANBP2(2 hasta),TH(1 hasta, homozigot),CLN8(1 hasta, bilesik heterozi-
got),RNF213(1 hasta, bilesik heterozigot),NLRP12(1 hasta),MVK (1 hasta, bilesik heterozigot),ADGRV1(1 hasta), ATRX (1 hasta, hemizigot), SCN11A (1 hasta)
, CPT2 (1hasta), DNM1L (1) hasta, NUP214 ( 1 hasta, birlesik heterozigot) ile CAMTA1,CILK1 ve TBP genlerinde varyantlar(1 hasta) tespit edilmistir. Kalan 6
hastanin genetik analizi ise devam etmektedir.

Tartisma

Bu calisma, seronegatif otoimmiin ensefalit (OE) tamisi almig pediatrik hastalarda tiim ekzom dizileme (WES) ile tespit edilen genetik varyantlarin, hastaligin
patogenezine olasi katkilarini ortaya koymayi amaglamigtir. Seronegatif OE olgularinda tani, otoantikorlarin saptanamamasi nedeniyle giiclesmekte ve sik-
likla tedavide gecikme kaygisiyla ampirik olarak immiinoterapi baslanmaktadir. Bu baglamda, genetik zeminde yer alan immiin yaniti etkileyen varyantlarin
arastinimasi, hastalik mekanizmasini anlama ve yeni tedavilerin geligtirilebilmesi icin 6nemli bir basamak olabilir.

Galismamizda RANBP2, NLRP12, MVK, DNM1L ve SCN11A gibi daha énce néroinflamatuar siireclerle iligkilendirilmis genlerde anlamli varyantlar saptan-
mistir. Ozellikle RANBP2, daha énce akut nekrotizan ensefalopati tip 1 (ANE1) ile iliskilendirilmis ve viral enfeksiyonlar sonrasi sitokin yanitinin disregiilasyo-
nuna neden oldugu bildirilmigtir (5,6). NLRP12ve MVK varyantlar ise, inflamatuar kaskadin kontrolsiiz aktivasyonuna yol acan otoinflamatuar sendromlarla
iliskilidir ve bu durum ensefalit benzeri ataklara yol agabilir (7, 8).

DNM1L ve SCN11A gibi néronal islevi ve hiicresel stres yanrtini etkileyen genlerde saptanan mutasyonlar da, hem epileptik hem de ensefalopatik stiregleri
aciklamak agisindan dikkat cekicidir (9, 10). Bu varyantlarin saptandigi hastalarda nérogériintiileme ve BOS bulgulan normal sinirlarda olsa da, immiinote-
rapilere klinik yanit alinmig olmasi, bu genetik arka planin immiin modiilasyonla etkilegebilecegini diisiindiirmektedir.

Ozellikle CLNS, TH ve CPT2 gibi genlerde saptanan varyantlar, ilk bakista klasik ensefalit patogeneziyle dogrudan iliskili gériinmese de, mitokondriyal
fonksiyon, dopamin metabolizmasi ve lizozomal iglevler araciligiyla beyin inflamasyonuna zemin hazirlamig olabilecegini diisinmekteyiz. Bu durum, OE’nin
seronegatif olgularda monogenik zeminlerle birleserek daha kompleks bir klinik spektrumda ortaya cikabilecegini desteklemektedir (11, 12).

WES analizi, bu calismada hem tanisal siirecte katki saglamakta hem de genotip-fenotip iligkisini anlamak agisindan degerli bir arag olarak éne gikmaktadir.
Otoimmiin ensefalit gibi fenotipik olarak heterojen ancak immiin yanita duyarli hastaliklarda, genetik yatkinliklarin tanimlanmasi kigisellestirilmis tedaviye
gecis agisindan da 6nem arz etmektedir (13, 14)

Ancak bu ¢aligmanin bazi sinirhiliklari mevcuttur. Hasta sayisinin gérece az olmasi ve bazi olgularda tespit edilen varyantlarin fonksiyonel etkilerinin in vitro
ya da in vivo olarak dogrulanmamasi genotip-fenotip iliskilerinin daha derinlemesine yorumlanmasini kisitlamaktadir.

Sonug

Bu calisma, seronegatif otoimmiin ensefalit (OE) patogenezinde genetik faktorlerin rol oynayabilecedini ortaya koymakta ve WES analizinin bu hasta gru-
bunda tanisal siireclere 6nemli katki saglayabilecegini gdstermektedir. Elde edilen bulgular, seronegatif OE’nin yalnizca antikor-negatif bir durum degil,
genetik yatkinlikla sekillenen heterojen bir tablo olabilecegine isaret etmektedir. Genetik zeminin arastinimasi, hem tani dogrulugunu artirabilir hem de
belirli olgularda molekiiler hedeflere yonelik kisisellestirilmis tedavi yaklagimlarinin geligtiriimesine olanak saglayabilir. Bu ¢alisma, WES'in seronegatif OE
tani algoritmalarina entegrasyonu igin giiclii bir gerekge sunmakta ve gelecekte yiirtitiilecek gok merkezli, kapsamli aragtirmalara zemin hazirlamaktadir.
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$S-27 Koroid pleksus voliimii cocukluk cagi MS hastaliginda prognozda yol gésterici mi?
Meryem Hilal ALTAS', Ozge DEDEOGLU?, Betiil AKDAL2, Ezgi EREM!, Aysegiil Nese GITAK KURT!

1. Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Néroloji Klinigi
2. Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Radyoloji Klinigi

Amag: Koroid pleksus (KP), 4 serebral ventrikiilde bulunan ve BOS (iretiminde rol alan yilksek oranda vaskiilarize bir dokudur. Son ¢alismalar koroid plek-
susun multipl sklerozda (MS) inflamatuar hiicrelerin merkezi sinir sistemine girmesi i¢in bir erigim bdlgesi olarak islev gérebilecegini diigtindiirmektedir.
Multipl skleroz demiyelinizasyon, inflamasyon, noron kaybi ve gliozis ile seyreden, erken yetiskinlik déneminde oziirliiliige neden olan en yaygin kronik
otoimmiin hastaliktir. Pediatrik baglangich MS yiiksek niiks orani ve inflamatuar cevap ile karakterizedir. Bu calismada MS tanisi alan hastalarimizdaki
basvuru nérogoriintilemelerinde koroid pleksus voliimlerinin total beyin voliimiine orani 6lgiilerek klinik gidisatla iliskisinin saptanmasi amaglanmigtir.

Yontem: Calismaya dahil edilen 12-18 yas araliginda MS tanisi alan 34 hastanin tedavi ncesi koroid pleksus hacimlerinin total beyin voliimlerine oranlari
6lcllip ilk ve son EDSS skoru, optik sinir yolagi tutulumu ve toplam atak sayilariyla arasindaki iliskisi tespit edilmeye calisilmigtir. MR Gériintiileme Proto-
kolii: Tim MR goriintiilemeleri 1,5 Tesla GE marka MR cihazinda standart bas bobini kullanilarak gerceklestirildi. Goriintiileme protokoliinde {i¢ boyutlu T1
agirlikl magnetizasyon hazirlanmis hizl gradient-eko (3D-T1 BRAVO), T2 agirlikli ve FLAIR sekanslari kullanildi. Kesit kalinligi 2 mm olup kesitler arasinda
bosluk birakilmadi. Tiim rutin 3D T1 MR gortintileri hasta ve kontrol gruplari igin islendikten sonra anonimize edilerek Digital Imaging and Communicati-
ons in Medicine (DICOM) formatinda disa aktarilarak bilgisayarda ayri bir klasérde kaydedildi. Griintii Analizi ve Volimetrik Olctim: T1 agirlikli gdriintiiler
lizerinden koroid pleksus segmentasyonu ITK-SNAP yazilimi (versiyon 3.8.0) kullanilarak manuel olarak yapildi. Segmentasyon islemi koronal, aksiyal ve
sagittal planlarda gerceklestirildi. Koroid pleksusun anatomik sinirlari, komsu beyin omurilik sivisi (BOS) ve beyin parankiminden yogunluk farklliklari temel
alinarak belirlendi ve tiim planlarda segmentasyon dogrulugu gézden gegirildi. Toplam koroid pleksus voliimii (mm3) hesaplandi. intrakraniyal voliim 8lgiim-
leri, volBrain yaziimi kullanilarak otomatik olarak hesaplandi. Koroid pleksus voliimii, beyin boyutlarindaki farkliliklar hesaba katmak amaciyla intrakraniyal
voliime gére normalize edildi (normalize CPV = GPV / ICV).

Bulgular: Yas ortalamasi 15,4 yag olan hastalarin % 67,6’sin1 (n=23 ) kiz populasyon olugturuyordu. Takip siiresi ortalama 24 aydi. Bagvuru EDSS skorlari
ortalamasi 1,92 (min:1 maksimum: 3), toplam atak sayilari ortalamasi ise 1,7 saptandi. Hastalarin %77’sinin 2’den az atak gegirdigi tespit edildi. Hastalarin
koroid pleksus voliimlerinin total beyin volimiine orani: 0,0015 hesaplandi (median deger 0,0014). Bu oranin toplam atak sayisi ve EDSS skorlariyla korele
olmadigi tespit edildi. Kontrol hasta grubunun koroid pleksus voliimlerinin total beyin voliimiine orani hasta grubuna gére diisiik tespit edildi. IgG indeks
yiiksekligi ile koroid pleksus voliimii, ilk EDSS skoru ve son 1 yildaki atak sayisi arasinda anlaml fark saptanmadi. Hastalarin yaklasik %44 iiniin optik
sinir tutulumu tespit edildi.

Sonug: Beynin ventrikiilleri icinde oldukca vaskiilarize bir yapi olan koroid pleksus, multipl skleroz patofizyolojisinde potansiyel bir role sahip oldugu icin
son birkag yildir daha fazla aragtinimaya baglanmigtir. Baslangicta sadece beyin omurilik sivisinin tiretiminden sorumlu oldugu diistinilen koroid pleksusun
artik immiin siirveyans ve immiin hiicre trafiginde de rol oynadi§ yaygin olarak kabul edilmektedir. MS’li kisilerde MRG kullanilarak yapilan in vivo calis-
malar, koroid pleksus hacminin hastaligin ¢ok erken dénemlerinde artarken, KP’nin inflamasyonunun daha sonraki agamalarinda da rol oynamaya devam
ettigini gdstermistir. Literatiirde yiiksek koroid pleksus hacminin MS’de inflamasyonun erken bulgusu olabilecegiyle iligkili farkli yayinlar da mevcuttur.
Bizim galismamiz da literatiir ile uyumlu bulundu. Ancak bu genislemenin santral sinir sistemi inflamasyonu veya bagka etiyolojilerle iligkili olup olmadigi
net belirlenmemigtir. Bu ¢alismayla MS hastalarinin takiplerinde bu degisken oranin roliini tespit etmek amaciyla yapilacak daha fazla ¢alismaya ihtiyag
oldugunu vurgulamak istedik. KP’nin hastaligin evrimini nihai olarak etkileyecek yeni bir terapdtik hedefi temsil edip edemeyecegini daha iyi anlamak igin
bu tiir caligmalarin devaminin gerekli oldugunu diisiintiyoruz.

Anahtar Kelimeler: multipl skleroz, koroid pleksus hacmi, radyolojik belirteg
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§S-28 Distrofinopatili Gocuklarda Duyusal Profil ve Davranis Sorunlan

Bilgihan Bikmazer" , Seyma lyisenyiirek' , Giilten Oztiirk', Elif Acar Arslan' , Hakki Akbeyaz' , Burcu Karakayall' , Kiymet Kegelioglu Binnetoglu' ,
Zeynep Yilmaz', Olcay Unver', Dilsad Tirkdogan'

"Marmara Universitesi Pendik Egitim ve Arastima Hastanesi,Cocuk Néroloji Bilim Dali
Giris
Muskiiler Distrofiler sadece motor bozukluklarla degil ayni zamanda biligsel, davranigsal ve duyusal iglem giicliikleriyle de karakterize ilerleyici ndromiis-

killer bozukluklardir. Davranigsal sorunlar gésterilmis olsa da, duyusal islem profilleri yeterince arastinimamigtir. Bu ¢calismanin amaci Duchenne Muskiiler
Distrofi (DMD) ve Becker Muskuler Distrofi’li (BMD) ¢ocuklarin duyusal islemleme profillerini ve bunlarin davranigsal problemlerle iligkisini aragtirmaktir.

Materyal ve metot

DMD tanili 34 ve BMD tanili 15 gocugun, duyusal islemleme modellerini degerlendirmek igin Duyu Profil (DP), davranig sorunlarini degerlendirmek icin
Giicler ve Gligliikler Anketi (GGA) kullanilmigtir.

Bulgular

Katilimeilarin yag ortalamasi DMD grubunda 8.3+3 ve BMD grubunda 9.1+4.2 yildi (p=0.435). DMD ile BMD gruplari arasinda GGA puanlari agisindan fark
saptanmad. Duyu profili testinde ise Vestibuler islem (p<0.001), Dokunma islemi (p=0.032), Endurans ve Tonusla ilgili Duysal islem (p<0.001), Hareket
ve Viicut Pozisyonu ile ilgili Diizenlemeler (p<0.001), Aktivite Seviyesini Etkileyen Hareket Diizenlemeleri (p=0.01), Duygusal Cevaplarini Etkileyen Duyusal
Girdilerin Diizenlenmesi (p=0.013), Duygusal Cevaplari ve Aktivite Seviyesini Etkileyen Gorsel Girdilerin Diizenlenmesi (p=0.012), Modiilasyon (p<0.001) ve
Davranigsal ve Duygusal Cevaplar (p=0.035) puanlari DMD grubunda BMD grubuna gore diistiktii. Her iki grubun alti dakikalik yiiriime testinde kat edilen
mesafe ile duyusal iglem (r=0.436, p=0.02), Modiilasyon (r=0.552, p=0.002), Davranigsal ve Duygusal Cevaplar (r=0.430, p=0.022) puanlari arasinda po-
zitif korelasyon, GGA'nin duygusal zorluklar 6lcegi (r=-0.415, p=0.031) ve akran sorunlar dlgedi (r=-0.440, p=0.022) puanlari arasinda negatif korelasyon
mevcuttu. Ayrica GGA alt éIgek puanlari ile DP puanlar arasinda da korelasyon mevcuttu.

Sonug

Bu caligma DMD’li ve BMD’li gocuklarin duyusal profilini, bunun davranigsal problemlerle iligkisini arastiran ve bu iki grubu karsilagtiran ilk ¢aligmadir.
Bulgularimiz, DMD’li cocuklarda duyusal islem giigliiklerinin BMD’li cocuklardan daha fazla olabilecegini ve her iki grupta duyusal iglem giigliklerinin ve
duygusal ve davranigsal zorluklarin hastalik giddeti ile baglantili olabilecegini diistindiirmektedir. Duyusal islemleme glicliikleri ile duygusal/davranigsal
zorluklarin ve bu duyusal-davranigsal etkilesimlerin daha iyi anlagiimasi, DMD’li ve BMD’li cocuklarda genel yasam kalitesini artirmayi amaglayan miida-
halelere yon verebilir.

Anahtar Kelimeler: Muskiiler Distrofi, Duyusal Profil, Davranis Sorunlari, Duyusal isleme, Cocuk Psikiyatrisi
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$S-29 Cocukluk Gagi Otoimmiin Ensefalit Olgularinin Degerlendirilmesi: Erciyes Universitesi Deneyimi
Miicahid Besnek', Ayten Giileg', Mehmet Canpolat', Ummiigiilsiim Ozgiil Giimiig?, Dilek Tiirkmen', Hiiseyin Per', Zehra Filiz Karaman', Hakan Giimiig'

'Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Norolojisi BD, Kayseri, TURKIYE
2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Radyolojisi BD, Kayseri, TURKIYE

OZET

Otoimmiin ensefalit noral antijenlere karsi gelisen immun reaksiyon sonucunda ortaya ¢ikan klinik bir tablodur. Enfeksiydz etkenlerin saptanamadigi en-
sefalit olgularin yaklasik %60’ini olusturmaktadir. Otoimmiin ensefalitlerde sik goriilen ortak bulgular arasinda ndbetler, davranis bozuklugu, afazi, dizartri,
psikoz, diskineziler, deliryum katatoni, hallisinasyonlar, hafiza sorunlari, parkinsonism, kore, ataksi saylabilir.

Anahtar Kelimeler: cocukluk ¢ag, ensefalit, ndroloji, otoimmun, rankin
GIRIS VE AMAG

Ensefalit, klinik olarak biling degisiklikleri ve / veya davranis degisiklikleri ile kendini gdsteren beynin herhangi bir enflamatuar hastalik siirecini kapsayan
genis bir terimdir. Otoimmiin ensefalit, ndrotransmiter reseptdrlerine veya ndronal yiizey proteinlerine karsi antikorlarin aracilik ettigi merkezi sinir sistemi-
nin yeni bir enflamatuar hastalik kategorisini olusturur. Klinik sendromlar karmagiktir ve iligkili antikor tipine bagh olarak degigen belirtilerle iligkilidir. Otoim-
miin yanit, bir tlimér veya viral enfeksiyonun varligi ile baslatilabilir, ancak ¢cogu durumda nedeni bilinmemektedir. Pediatride en yaygin otoimmiin ensefalit,
NMDA reseptoriine karsi geligen antikorlarla iligkili olandir. Cocuklarda ve addlesanlarda baglangic semptomlari genellikle erigkinlerden farklidir ve hastalik
nadiren timdrlerle iligkilidir. -6

Gocukluk caginda otoimmiin ensefalit ile sunum genellikle subakuttur ve cesitli semptom kiimeleriyle birlikte goriilir. Biligsel ve davranigsal degisiklikler,
biling diizeyinde azalma, fokal bozukluklar, epileptik nébetler ve demans dahil olmak iizere birgok klinik belirtisi mevcuttur. 5 yasin altindaki hastalarda
Klinik tablo, anormal hareketler (koreoatetoz), biling diizeyinde azalma ve direngli epileptik ndbetler ile karakterize edilirken, 5 yasin iizerindeki hastalarda
veya yetiskinlerde biligsel ve psikiyatrik anormallikler baskindir. *®

Otoimmiin ensefalitlerde bazen erken ve belirgin psikiyatrik belirtiler vardir, bu da bu hastalarin gogunun psikiyatri birimlerine kabul edilmesine, kotii niyetli
oldugu diisiiniiimesine veya madde kullanim bozuklugu gibi tanilar almasina neden olur. Dikkatli inceleme, bu asamada ince nérolojik eksiklikleri, otoim-
miin ensefalitin dikkate alinmasina yol agmasi gereken bulgular ortaya cikarabilir.*

Tablo 1: Hastalik siddeti degerlendirmesi Modifiye Rankin skoru2

Puanlama
Agir Standart
Durum

Yogun bakim ihtiyaci
Giivenlik Havayolu(airway) ihtiyaci
Hayati tehdit eden disotonomi

“Agir” kosullarin yoklugu

Yataga bagh
Yaralanma potansiyeline neden olan hareket bozuklugu

Mobilite Yataga bagh degil

Hemsirelik bakimi 7/24 giivenlik igin destek

Guvenlik igin bire 1 hemsgire veya ebeveyn gerekli

7/24 bakim gerekli degil

intihar diigtinceleri

Nobetleri sonlandirmak icin sik kurtarma ilaci gereksinimi

Psikiyat Tehlikeli diirti kontrol sorunlari (yaralanma riski) Acil giivenlik ihtiyaci olmayan Psikiyatrik semptomlar
Kendine zarar verme davranigi

Kisisel bakim Kendi kendine bakamiyor, tam yardima ihtiya¢ duyuyor (tuvalet, Kendine bakabilen (bazilariyla

¥ giyinme ve beslenme) yardim veya degil)
iletisim iletisim kurulamiyor (afa karigikigi ve mutizm/ afazi) iletisim kurabilen ve anlagilan ihtiyaclari ifade
$ veya edebilen

ihtiyaci anlagilir degil

Uyanikiik Yakin cevreye tepkisiz; bos Sspueilnzlzrak yakin gevredeki etkinliklere katilabilecek
bakan / siddetli katatoni

Epilepsi Miidahale gerektirmeyen ndbetler

51

4311410119 N120S



S0zLU BILDIRILER

Ulusal

Cocuk Norolojisi
m Kongresi

Sueno Hotels Deluxe Belek / Antalya

Uyarlanmig mRS puani Uyarlanmig mRS puani 4-5 Uyarlanmig mRS puani 0-3

Uyarlanmig modifiye Rankin Olgegi (mRS) puani

Puan Aciklama Yorumlar

0 Semptom yok —

Oynama/6grenme aligkanliklari sunlari igerir: okula

Engellemeyen, engelleyici olmayan semptomlar: giinliik aktivite veya anaokuluna gitmek

ve oyun/6grenme aligkanliklari

*Semptomlar:

mindr fiziksel, biligsel ve/veya

iligkili belirtiler icerebilir

**Temel fonksiyonlar: igmek, yemek yemek,
giyinmek, soyunmak, taramak, yikanmak ve banyo
yapmak

Gocugun giinlik aktivitesi ve oyun/d6grenme aligkanliklarinda bazi
2 kisitlamalara yol acan kiigik semptomlar
**Ancak yasa uygun temel fonksiyonlari cok bozmaz

Onemli 6lgiide miidahale eden orta dereceli semptomlar: Giinlilk
3 aktivite ve oyun/6grenme aligkanliklari veya
yasa uygun temel egitimde tam bagimsiziigi 6nleyecek siddette

Temel fonksiyonlar ve semptomlar
Igin bkz:2

Temel islevlerde bagimsizii§i agikga dnleyen orta derecede siddet-

4 li semptomlar Temel fonksiyonlar ve semptomlar

Yasa uygun olmakla birlikte hasta sireKli ilgive intiyag duyar Igin bkz:2
*Yatalak
*Biling bozulmus olabilir
5 Agir engelli, tamamen bagimli ve siirekli dikkat gerektirir *Ajitasyon,

*Disotonomi ve siddetli
hareket bozuklugu

6 Oliim

Otoimmiin veya paraneoplastik ensefalit sliphesi olan hastalar, taniyi dogrulamak ve alternatif etiyolojileri diglamak igin nérogoriintiileme, EEG, lomber
ponksiyon ve serolojik test yaptirmalidir.'-®

Beyin omurilik sivisinda (BOS) oligoklonal bantlarin varligi, lenfositik pleositoz ve yiiksek protein dahil olmak (izere eszamanli inflamatuar bulgular mevcut
olabilir, ancak nispeten spesifik degildir.>®

§SS’nin manyetik rezonans gériintiilemesi (MRG), 6zellikle FLAIR veya T2 agirlikli gértintiilerde tani i¢in ipuglari saglayan anormallikler gésterebilir. Karak-
teristik MRG bulgulari, etkilenen beyin bélgelerinde (6rnedin medial temporal loblar ve/veya beyin sapi) FLAIR veya T2 agirikh gériintiilerde sinyal hiperin-
tensitelerini icerir; subkortikal bélgeler ve serebellum da bazen etkilenir. Kontrast artigi degiskendir.!

Konviilsif olmayan nébetleri diglamak icin EEG yapilmalidir. Spesifik olmayan EEG anormallikleri yaygindir ve fokal veya genel yavaslama, epileptiform ak-
tivite ve periyodik lateralize epileptiform desarjlari igerir. N-metil-D-aspartat (NMDA) reseptor ensefaliti olan hastalarin yaklasik (icte birinde spesifik kabul
edilen ‘delta brush’ bulgusu mevcuttur.'-¢

Otoimmiin ensefaliti olan hastalarda BOS bulgulari normal veya anormal olabilir. limli protein yiikselmesi (<100 mg/dL), hafif ila orta dereceli lenfositik
pleositoz, yiiksek IgG indeksi ve/veya oligoklonal bantlarin varhigi bulunur. Ayni zamanda BOS’ta ve serumda néronal yiizey proteinlerine karsi gelisen
antikorlarin tespiti de yapilabilir.'®

Ayrica hastanin bilinen bir kanser teghisi yoksa malignite degerlendirmesi ve taramasi da yapilmalidir.>

Ozellikle cocuklarda dikkate alinmasi gereken bir otoimmiin ensefalit formu, herpes simpleks viriis ensefaliti gecirdikten birkag hafta sonra gelisen Klinik
tablodur. Bu komplikasyonun otoimmiin etiyolojisi, hastalarin serumunda ve beyin omurilik sivisinda antindronal antikorlarin (esas olarak NMDAR, fakat ayni
zamanda GABAR, D2R veya bilinmeyen antijenler) tanimlanmasi sayesinde anlagilmigtir.2®

Anti-NMDA Reseptor Ensefaliti

Anti-NMDA reseptor ensefaliti, karakteristik bir sendrom olusturmak (izere birlesen 6ngorilebilir bir semptom grubunu igerir. Birgok hasta prodromal bag
agnisi, ates veya viral enfeksiyon benzeri bir siiregle bagvurur ve bunu birkag giin iginde ndropsikiyatrik semptomlarin cok asamali ilerlemesi izler. 12 yasin
altindaki cocuklarda en sik gériillen semptomlarin anormal davranig, nébetler ve hareket bozukluklari oldugunu gosterilmigtir. Davranig degisiklikleri ara-
sinda yeni baglayan 6fke ndbetleri, ajitasyon, saldirganlik ve ruh hali veya kisilik degisiklikleri vardi. Azalmis biling seviyesi, katatoni gibi biling degisiklikleri
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ve orofasiyal diskineziler, koreoatetoid hareketler, distoni, opistotonik durus gibi semptomlarla karsilagilabilir. Hipertermi, kan basincindaki dalgalanmalar,
tagikardi, bradikardi gibi otonomik dengesizlikler eglik edebilir. Birgok vakada konusmada azalma, mutizm, ekolali veya perseverasyon dahil olmak (izere
konusmadaki degisiklikleri bildirilmistir.2

Beyin omurilik sivisi (BOS) lenfositik pleositoz veya oligoklonal bantlar cogunlukla tespit edilebilir.>®

Elektroensefalogram (EEG) hemen hemen tiim hastalarda anormaldir. Bazi hastalarda fokal yavaglama goriilebilse de, genellikle delta-teta araliginda arka
planda yaygin yavaslama gosterir. Hastalarin bir kisminda ‘delta brush’ adi verilen 6zel EEG paterni tespit edilebilir.2¢

Serum veya beyin omurilik sivisinda NMDA reseptor antikorlarinin gdsterilmesi ile hastaligin tanisi dogrulanir. BOS IgG antikor testi, anti-NMDA reseptor
ensefaliti icin oldukca hassastir ve spesifiktir; sadece serum test edilirken yanlig pozitif ve negatif sonuglar ortaya cikabilir. Beyin omurilik sivisindaki anti-
kor seviyeleri, daha giivenilir ve semptom siddetiyle serumdakinden daha yakin iligkilidir. Bununla birlikte, antikor testinin sonuglarn gecikebilir. Muhtemel
anti-NMDA ensefalit siiphesi olan olgularda klinik muayene ve diger tani testleri erken donemde degerlendirilerek tedavide gecikmemek gerekir.>

Cocuklarda altta yatan bir tiimér, teratom veya bagka bir varligin varligi nadirdir. 18 yasindan biiyiik kadinlarin yaklasik %56>sinda tek tarafli veya ift tarafli
over teratomlar olmasina ragmen, bu tiimdrler 18 yasindan kiiglik kiz gocuklarinin %30-unda ve 14 yasindan kiigiik kizlarin %9-unda goriilir. Erkeklerde
testis teratomunun varligi nadirdir ve bu tlimér, anti-NMDA reseptor ensefaliti olan geng erkeklerde bildirilmemistir. Abdomen ve Pelvik MRG, geng kizlarda
over teratomlarini belirlemek icin tercih edilen testtir.2®

Tani 3 kriterin tamamini kargilamalidir:

1- Subakut baslangicl yakin dénem hafiza sorunlari, mental durum degisiklikleri veya psikiyatrik bulgular (hizl ilerleme 3 aydan kisa siireli)
2- Asa@idaki bulgulardan en az biri

-yeni baglangich fokal MSS bulgulari

-ndbetler (bilinen bir epilepsi tanisi olmamali)

-BOS hiicre artii (I6kosit>5/mm3)

-ensefalit diisiindiiren MR bulgulari

3- Olasi diger nedenlerin diglanmasi

BOS veya serumda antikorlarin gdsterilmesi ile tani konulabilir.>3

Heniiz bir tedavi standardi belirlenmemis olmasina ragmen, uygun oldugunda tiimdriin ¢ikariimasinin ve hizli immiinoterapinin sonucu iyilestirdigine dair
kanitlar vardir. Gogu cocuk, kortikosteroidler, intravendz immiinoglobulin veya plazma degisimi dahil olmak (izere birinci basamak immiinoterapi alir. Bu-
nunla birlikte, bu tedaviler hastalarin %30 ila %40’Inda basarisiz oldugundan ve rituksimabin etkili oldugunu gdsteren artan sayida rapor oldugundan, bu
ilag intravendz immiinoglobulin ve steroidlerle kombinasyon halinde veya birinci basamaktan sonra giderek daha fazla kullaniimaktadr.'*

Tablo 2: Tedavi rejimleri ve Tedavi Dozlan??

immiinoterapiler Kullanim tipi Doz/uygulama sekli

Birinci basamak immiinoterapi 20-30 mg/kg/giin (Maks 1 g/giin) 3-5 giin
[\
Metilprednizolon

Uzatilmig birinci basamak

immiinoterapi 20-30 mg/kg/giin (Maks. 1 g/giin), 1-3 giin, aylik

Birinci basamak immiinoterapi:
IV kortikosteroidlere alternatif

Oral prednizon Birinci basamak immiinoterapide 1 hafta boyunca 2 mg/kg/giin (en fazla 60 mg/giin), ardindan kademeli olarak
P IV kortikosteroidlerden sonra devam azaltihr
Uzatilmig birinci basamak
imminoterapi

Birinci basamak immiinoterapi:

IV kortikosteroidlere alternatif 20 mg/m2/giin (2 veya 3 doza bélinmis, maks. 12 mg tid) 3 giin

Oral
ksametazon
deksametazo IV kortikosteroidlerden sonra
birinci basamak immiinoterapi devaminda 20 mg/m2/giin (2 veya 3 doza bélinmis, maks. 12 mg tid) 3 giin, her 3-4 haftada
Uzatilmig birinci basamak bir
immiinoterapi
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Terap6tik plazma degisimi(PLEX)

Birinci basamak immiinoterapi

Bir kiir,
tipik olarak 7-10 giinde 5-7 tek veya ¢ift plazma hacim degisimidir

IV immiinoglobulin

Birinci basamak immiinoterapi

2-5glinde 2 g/kg

Uzatilmig birinci basamak
imminoterapi

1-2 glin boyunca 1-2 g/kg, ayhk

ikinci basamak immiinoterapi

« 2 hafta arayla iki kez verilen 500-1.000 mg (<40 kg i¢in 500 mg, >40 kg i¢in
1.000 mg) veya

« 375-750 mg/m2 (en fazla 1 g), 2 hafta arayla iki kez verilir veya

« 4 hafta boyunca haftalik 375 mg/m2 (en fazla 1 g)

IV rituximab
idame(>6 ay) bagisikhigi Rituksimabin yeniden dozlanmasi (ayni doz ya da azaltilmis doz uygulamas)
Bastirma CD19 yeniden popiilasyonu meydana geldiginde (veya ilk kiirden yaklasik 6 ay
sonra)
\%

siklofosfamid

ikinci basamak immiinoterapi

500-1.000 mg/m2 (maks. 1.500 mg)
6 aya kadar aylik uygulamalar ile

Oral idame (>6 ay) bagisikgi
mikofenolat Bastirma 600 mg/m2/doz (en fazla 1 g/doz) giinde iki kez
mofetil
. I 12 mg/kg/doz (<30 kg),
IV tocilizumab E‘f{fg{'fgt‘:r'ak'?“ basamak 8 mg/kg/doz (230 kg)
P (Ayda maksimum 800 mg) 6 ay siireyle veya daha uzun siire aylik olarak verilir
(gerekli bagisiklik bastirma siiresi)
Limbik Ensefalit

Bu bozukluk, medial temporal loblar, amigdala ve singulat girus dahil olmak iizere limbik sistemin inflamatuar bir siirecini ifade eder. Klinik ve radyolojik
olarak en iyi karakterize edilen otoimmiin ensefalitlerden biri olmasina ragmen, ayni zamanda en sik yanhsg teshis edilenlerden biridir. Ne yazik ki, nébetlere
ve hafiza ve davranig degisikligine neden olan herhangi bir ensefalopati tiirii siklikla “limbik ensefalit” olarak etiketlenir. Hastalarin énemli bir kismi korti-
kosteroidler, plazma degisimi veya intravendz immiinoglobulin ile iyilegir.2

Bu calismayla hastanemize bagvuran otoimmun ensefalit tanis ile takip edilen olgularinin Klinik, laboratuvar, gériintileme bulgularinin degerlendiriimesiyle
etiyolojide takip ve tedavide bize uyarici olabilecek noktalar saptamak, tedavide degisiklik ihtiyaci ve komplikasyonlan belirlemek, takip ve tedavi yaklagimi
geligtirilmesi hedeflenmektedir.

YONTEM

Bu calismayla Erciyes Universitesi Cocuk ndrolojisi kliniginde 01.01.2010-01.02.2025 tarihleri arasinda tani alan ve en az 3 ay izlenen Otoimmiin Ensefalit
tanili hastalar retrospektif olarak incelenmistir.

Olgularin klinik ve demografik verileri basta olmak iizere tedavi segenekleri ile tedaviye yanit siiresi, izlemde kognitif ve motor fonksiyonlar agisindan
komplikasyon ve sekeller yoniinden degerlendirildi.

BULGULAR

On alti olgunun retrospektif incelemesinde olgularin bagvuruda yas ortalamasi 151+52.695(56-213) ayd!. Olgularin %43,8'i kiz, %56,2’si erkekti. Olgularin
hicbirinin ailesinde epilepsi veya psikiyatrik bozukluk saptanmadi.

Bagvuruda olgularin %56,25'i kisilik degisikligi, saldirganlik, kendine zarar verme gibi psikiyatrik semptomlar, %56,25'i nobet gecirme, %12,5’i bag agrisi
ve kusma semptomlari ile bagvurdu. Psikiyatrik semptomlari olan 2/9 olguda semptomlara konugsma bozuklugu eslik ediyordu.

Bagvuru esnasinda cekilen EEG’lerin %81,3’iinde bozukluk saptanirken, gekilen Beyin MRG’larin %31.3'linde otoimmiin ensefalitle uyumlu bulgu,
%18,7’sinde diger bulgular mevcuttu, %50 olgunun Beyin MRG’I normaldi.

Rankin skorlamasina gore hastalarin 1 tanesi haricinde diger tiim olgularda en az bir agir kriter bulunmaktaydi. Hastalarda tespit edilen agir kriter sayisi
2+2.671 araliindaydi. Modifiye Rankin skoru da 3+1,276 araligindaydi.

Hastalarin tamamindan tanisal amagla lomber ponksiyon yapilarak BOS 6rnegi alindi ve %25’inde otoimmiin antikor tespit edildi. 2 hastada anti-NMDA, 1
hastada anti-LGI ve 1 hastada anti-CV2 antikorlari pozitif saptand.
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Hastalarin %81,3'(ine antiepileptik ilag tedavisi baglanmigti. 7 hastaya tekli, 1 hastaya ikili, 2 hastaya dortlii ve 3 hastaya besli antiepileptik tedavi verilmigti.

Hastalarin % 56.3'li sadece IVIG tedavisi alirken, %12.5’i IVIG+PMP, %18,8'i IVIG+PLEX, %12.5'i PMP+PLEX tedavisini almigti. Klinigimizde hastalarin
%75’inde 6 ay boyunca IVIG verilerek tedavileri tamamlandi. Hastalarin %12,5’inde relaps meydana geldi ve bu iki hastanin bir tanesinde ikinci basamak
tedavilerden Ritiiximab tedavisi uygulandi.

Bizim ¢alismamizda relaps agisindan verilen tedavi segenekleri arasinda anlaml bir iligki yoktu. Yine otoimmiin antikor pozitifligi ile relaps gelismesi
arasinda anlamh bir iligki saptanmadi. Relaps geligimi ile hastalik siddeti degerlendirmesindeki agir kriter sayisi ve Modifiye Rankin skoru arasinda bir
korelasyon yoktu.

Otoimmun ensefalit siiphesi olan hastalarda erken tani ve erken tedavi ile birlikte altta yatan etyolojinin de taranmasi gerekmektedir. Bir olgumuzda over
teratomu iligkili NMDA Ensefaliti gelismis ve tiimér rezeksiyonu sonrasi aylik IVIG tedavi verildi. Birinci ayin sonunda belirgin iyilesme oldu ve takibinde
ikinci basamak tedaviler gerekmedi.

Relaps gelisen bir vakamizda ikinci basamak tedavilerden Ritiiximab’i kullandik. Hasta ilk kiir Ritiiximabi aldiktan sonra semptomlarda dramatik bir diizel-
me goriildii. 4 hafta boyunca haftalik 375 mg/m?Ritiiximab tedavisi sonrasi semptomlari tamamen diizeldi. Hasta erigkin nérolojide semptomsuz sekilde
takibine devam ediliyor.

TARTISMA

Otoimmiin Ensefalit icin erken tani ve hizli tedavinin ne kadar énemli oldugunu vurgulamak istedik. Bu hastalik grubunda cocuklar igin tani kriterleri ve
modifikasyonu hizli taniya yardimel olabilir. Gocuk psikiyatri, acil servis, genel pediatri ve cocuk néroloji pratiginde bildirilenden daha sik olabilecegi diisii-
niilmektedir ancak psikiyatrik bozukluklar ve nobetlerle cok i¢ ice gegcmesi nedeniyle gec tani almalari veya bir kisminin ise tani alamamasi muhtemeldir.

Hastaligin zaman ¢izelgesini ve iyilesme hizini anlamak, bu hastaligin en biiyiik zorluklarindan biridir. Tipik olarak ilk haftalarda ¢ok az diizelme veya klinigin
kétiilesmesi ile karakterizedir ve iyilesme aylar ve yillar boyu devam edebilir.

Birinci basamak immiinoterapi ile ilgili olarak kortikosteroidler birgok calismada pediatrik otoimmiin ensefalitte ilk ajan olarak kullanilmigtir. IV kullanim
(vani, IV metilprednizolon) oral kullanima (yani oral prednizon) gore tercih edilir. Yiiksek gelirli ilkelerde terapétik plazma degisimi ve immiinoglobulin (IVIG)
tedavileri siklikla kortikosteroidler yerine veya kortikosteroidlerle birlikte kullanilir. Bizim ¢alismamizda olgularin %87,5'inde IVIG, %25’inde kortikosteroid
ve %31.3’linde terapotik plazma degisimi tedavileri tek baginda ya da kombine tedavi olarak kullanilmistir. Birgok ¢alismada daha uzun veya tekrarlanan
IVIG Kkiirleri hastaligin siddetine gdre ayda bir olacak sekilde 3-6 ay devam ettirilmistir. Bizim ¢alismamizda da olgularimizin %75’inde tekrarlanan IVIG
kiirlerine 6 ay boyunca devam edilmisti.

ikinci basamak immiinoterapi kullamiminin, birinci basamak tedaviden sonra iyilesme géstermeyen hastalarda sonucu iyilestirdigini ve ikinci basamak te-
davinin niiks riskini azaltigini gdsteren kanitlar vardir. Bir olgumuzda ikinci basamak tedavilerden Ritiiksimab kullanilmig ve ilk doz tedaviden hemen sonra
semptomlarda dramatik diizelme tespit edilmigti.

Prepubertal cocuklarda ve erkeklerde paraneoplastik etiyoloji nadir olmakla birlikte, 6zellikle anti-NMDA reseptor antikoru pozitif tiim gocuklarda over tera-
tomu (ve <5 yas cocuklarda noral krest tiimorleri) i¢in onkolojik aragtirmalar zorunludur. Klinik sendromdan siiphenildiginde vakit kaybetmeden abdomen
ve pelvis ultrasonografisi, batin ve toraks tomografisi ve tlim viicut MRG tetkikleri ile onkolojik taramalari yapilmalidir. Karin gisligi ile birlikte ndropsikiyatrik
yakinmalarla bagvuran bir olgumuzda over teratomu tespit edilmis, timér rezeksiyonu yapildiktan sonra semptomlari siddetlenen olgumuzda birinci basa-
mak tedavilerden IVIG, kortikosteroid ve terapétik plazma degisimi tedavisi verilmigti.

SONUG

Otoimmiin ensefalit nadir goriilen bir klinik tablo olmasina ragmen tablonun agir seyredebilmesi ve erken tani ve tedavi ile yiiz giildiirlici sonuglar elde
edilmesi nedeniyle klinik stiphe mevcutsa hizli hareket edilmeli ve tedavide gecikilimemelidir. Otoimmun ensefalit tanisi alan hastalarda tedavi cevabinin
yakin izlemi gok 6nemlidir. ikinci basamak tedavi karari igin en 8nemli kriter hala klinik gozlemlere dayanmaktadir. Bu nedenle izlemde skorlamalarin kayd
gelecek calismalar ve hasta segimine yon verecektir.
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$S-30 LAKOZAMID KRONIK KULLANIMININ ERITROSIT DEFORMABILITESi UZERINE ETKIiSi
Dilan Yesiloglu' , Pelin Aslan?, Hakan Ding?, Meltem Sevgili2, Hamit Ozyiirek®

’Anka(g Bilkent Sehir Hastanesi Gocuk Saghigi ve Hastaliklar Klinigi
2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Fizyoloji ABD
SAnkara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Néroloji Klinigi

Amag: Eritrosit deformabilitesi, eritrositlerin hiicre zarlarinin esnek yapilan sayesinde dig etkenlerle sekil degistirmesi ve bu etkenler ortadan kalktiginda
yeniden eski haline donebilme yetenegidir. Yaklasik 8 pm capindaki eritrositler, bu 6zellik sayesinde 3 pm capindaki kilcal damarlardan gegebilirler. Gekir-
deksiz yapilar, diisiik i¢ viskoziteleri, yiiksek yiizey-hacim oranlari ve esnek zarlari bu yetenegi destekler. Zar yapisinda veya i¢ viskoziteyi belirleyen pro-
teinlerde meydana gelen bozulmalar deformabilitenin zayiflamasina neden olur. Ortam pH’indaki diisis, tuz dengesizlikleri ve mekanik stres gibi faktorler
de bu dzelligi olumsuz etkiler. Deformabilitesi bozulan hiicreler, kanin viskozitesini artirarak dolagim sorunlarina yol acabilir.

Eritrositlerde karbonik anhidraz (CA) izoenzimlerinden | ve Il baskin olarak bulunur ve bu enzimler, hemoglobin disi proteinlerin %20’den fazlasini olugturur.
CA 1, Il ve IV, eritrosit membranindaki HCO3- tastyicilariyla fiziksel olarak iligkilidir ve bu tastyicilarin aktivitelerini diizenler.

Lakozamidin de CA inhibisyonu etkisine sahip oldugu ve bu etkisini enzimin ginko baglanma bélgesine miidahale ederek gosterdigi kabul edilmektedir.
Dolayisiyla bu inhibitor etki nedeni ile lakozamidin eritrosit deformabilitesini olumsuz etkileyebilecegi diistiniilebilir [7]. Literatiirde ulasabildigimiz kadariyla
bu konuda deneysel veya klinik bir calisma bulunamamigtir. Bu calismada lakozamid kronik kullaniminin, olas eritrosit CA enzim inhibisyonu tizerinden
hemoreolojik parametrelere etkisinin belirlenmesi amaglandi.

Yontem Calisma oncesi Gazi Universitesi Hayvan Deneyleri Yerel Etik Kurulu'ndan onay alindi (No: G.U.ET24.055). Calismada ortalama agirliklari 6020 g
olan 30 adet prepubertal digi Sprague Dawley cinsi sican kullanildi. Kontrol grubu ilagsiz sekilde, ilag gruplari ise 3mg/kg/g, 10mg/kg/g,30mg/kg/g dozlarda
ilag alacak sekilde planlandi. Siganlar kontrol grubu 6, ilag gruplari 8’er hayvan olacak sekilde randomize dagitilarak 4 gruba ayrild.

Kontrol (distile su, 21 giin, oral)
3LAC (3 mg/kg/g, 21 giin, oral)
10LAC (10 mg/kg/g, 21 glin, oral)
30LAC (30 mg/kg/g, 21 gin, oral)

Deney protokolii: Lakozamidin distile su i¢erisinde, oral gavaj yontemi ile, 21 giin boyunca, her giin ayni saatte, giinde tek doz halinde verildi. Tedavi stiresi-
nin sonunda siganlar ketamin ile anestezi altinda intrakardiyak kan alinarak feda edildi. Sonrasinda alinan kanda hematokrit, serum proteinleri ve eritrosit
deformabilitesini degerlendirmek icin tam kan viskozitesi ile plazma vizkositesi tayini, osmotik frajilite testi caligild.

Deneyler sonucu elde edilen veriler Jamovi istatistik programi kullanilarak degerlendirildi. Sonuglar orta]ama + standart sapma olarak belirtildi. Tim
gruplarin beraber degerlendirilmesinde non-parametrik tek yonlii ANOVA (Kruskal-Wallis) testi kullanildi. Ikili gruplar Mann-Whitney U testi kullanilarak
karsilagtirildi. Veriler %95 giiven diizeyinde incelenecek p degeri 0,05'ten kiigiik ise testler anlamli kabul edildi.

Bulgular: Galismaya kontrol grubunda 6, ilag gruplarinda 8’er hayvan ile baglaniimigtir. Kontrol grubundaki 1 hayvandan sakrifikasyon sirasinda alinan
kanin pihtili gelmesi nedeniyle vizkozite ve osmotik frajiilite caligilamamig ve hayvan ¢alisma digi birakilarak kontrol grubu n=>5 sayisi ile devam edilmisgtir.
10LAC grubunda 1 hayvandan alinan kanin hemolizli olmasi sebebiyle dlciimler yapilamamis olup hayvan ¢alisma digi birakilmig ve n:7 ile calismaya devam
edilmistir. 30LAC grubunda galismanin 16. giiniinde 1 hayvanin exitus olmasi, 1 hayvandan da sakrifkasyon sirasinda kan alinamamasi sebebiyle n=6 sayisi
ile calismaya devam edilmigtir. Calisma grubunun bazi tanimlayici parametreleri Tablo 1°de gdsterilmigtir.

Tablo 1: Calisma grubunun tamimlayici parametreleri

GRUP KONTROL(n=5) 3LAC(n=8) 10LAC(n=7) 30LAG(n=6)
Ortalama SS () Ortalama SS(¢) Ortalama SS(z) Ortalama | SS (&)

ilk Agirlik (gr) 56,5 10,1 57,7 7,44 53,9 4,33 57,9 7,71
ilk Kan Sekeri (mg/dl) 91 9,77 103 14 100 16,4 101 17,4
Son Agirlik (gr) 104 16,4 110 16,9 104 8,47 108 18,1
Son Kan Sekeri (mg/dl) 97,8 7,85 97,3 15,3 92,7 10 84,5 13,6
Hematokrit (%) 39,3 3,01 38,9 1,77 41,7 3,16 38,6 2,72
*Tablo 1 verilerinde gruplar arasinda istatistiksel olarak anlamli bir fark saptanmamigtir

Tam kan viskozitesi ortalamalari kontrol grubunda 4,16+ 0,25 cP, 3LAC grubunda 4,09+ 0,31 cP, 10LAC grubunda 4,76+ 0,37 cP, 30LAC grubunda 4,47+0,42 cP olarak
Gleiilmiigtiir. Gruplar tam kan viskoziteleri agisindan karsilastirildiginda istatistiksel olarak gruplar arasinda anlamh bir fark bulunmugtur (Kruskal Wallis p=0,043). Gruplar
Mann Whitney-U testi ile ikili olarak kargsilagtiriidi. Kontrol grubu ile 10LAC grubu (Mann Whitney-U p=0,034) ve 3LAC grubu ile 10 LAC grubu (Mann Whitney-U p=0,021)

arasinda istatistiksel olarak anlamii fark goriildti (Sekil 1).
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TAM KAN VISKOZITES [cP)

Sekil 1: Tam kan viskozitesi degerleri agisindan gruplarin karsilastirimasi
Plazma viskozitesi ortalamalari kontrol grubunda 1,16+ 0,05 cP 3LAC grubunda 1,1+ 0,04 ¢P 10LAC grubunda 1,36 +0,29 cP, 30LAC grubunda 1,11 +0,02
cP olarak olgiilmusgtir. Gruplar plazma viskoziteleri agisindan karsilastinldiinda istatistiksel olarak gruplar arasinda anlamli bir fark bulunmustur (Kruskal
Wallis p=0,008). Gruplar Mann Whitney-U testi ile ikili olarak karsilagtirildi. 3LAC ile 10LAC grubu (Mann Whitney-U p=0,005) ve 10LAC grubu ile 30 LAC
grubu (Mann Whitney-U p=0,012) arasinda istatistiksel olarak anlamli fark gérildii (Sekil 2).
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Sekil 2: Plazma viskozitesi degerleri agisindan gruplarin karsilagtiriimasi

Osmotik frajilite katsayisi ortalamalari kontrol grubunda 1,88+ 0,65, 3LAC grubunda 1,91+ 0,54, 10LAC grubunda 2,27+ 0,36, 30LAC grubunda 2,13+
0,27 olarak dl¢iilmistiir. Gruplar ozmotik frajilite katsayisi agisindan karsilagtinidiginda istatistiksel olarak gruplar arasinda anlaml bir fark bulunmamigtir

(Kruskal Wallis p=0,691) (Sekil3).
24
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Sekil 3: 0zmotik frajilite katsayisi agisindan gruplann karsilagtiriimasi
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Sonugc: Lakozamidin kronik kullanimin olasi hemoreolojik yan etkileri belirlenmeye calisildi ve doz iligkili tam kan ve plazma viskozitesi izerine artirici bir
etkisi oldugu gosterildi. Ayrica yine doz iliskili olarak eritrositlerin hemoliz direncinde bir azalma oldugu tespit edildi. Lakozamidin bu etkilerinin Klinige bir
yansimasinin olup olmadidi konusunda yorum yapilamamakla beraber antiepileptik segiminde ilacin bu etkilerinin dikkate alinmasi gerekebilir. Doz iligki-
sinin gosterilmesi ozellikle ila¢ doz belirlenmesinin 6nemli oldugu ¢ocuk hastalarda daha dikkatli olunmasi ve bu agilardan takip edilmeleri nemli olabilir.
Ayrica olasi hemoreolojik yan etkileri olan antiepileptik ilaglarin hematolojik hastaligin eslik ettigi epilepsi hastalarinda kullaniimalari konusunda da ¢ok
dikkatli olunmasini 6nerilebilir.

S0zLU BILDIRILER
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$S-31  Zonisamid, Okskarbazepin, Klobazam ve Lakozamidin Sican Embriyo implantasyonunda FOX01, LIF ve E-Cadherin Aracili Molekiiller
Uzerindeki Terapotik Etkileri

Betiil Diler Durgut', Pinar Ozkan Kart?, Hayrunnisa Yesil Sarsmaz?, Seren Giilsen Giirgen?, Ali Cansu*

'Giresun Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim dali, Giresun, Tiirkiye

2Sagilik Bilimleri Universitesi, Kanuni Egitim ve Arastirma Hastanesi, Gocuk Nérolojisi Klinidii, Trabzon, Tiirkiye
SCelal Bayar Universitesi, Histoloji ve Embriyoloji Anabilim Dali, Manisa, Tiirkiye

“Karadeniz Teknik Universitesi, Cocuk Nérolojisi Anabilim Dali, Trabzon, Tiirkiye

Amag: Bu calismada, antiepileptik ilaglar olan lakosamid (LCM), zonisamid (ZNS), okskarbazepin (OXC) ve klobazamin (CLB) kullaniminin, pediatrik gebe
sigan modellerindeki implantasyon (izerindeki etkilerini incelemeyi amagladik.

Yontem: Elli disi Wistar sican, bes deneysel gruba esit olarak bdliindi: kontrol grubu (sade icme suyu verildi), ZNS grubu (100 mg/kg/giin ZNS), LCM gru-
bu (30 mg/kg/giin LCM), CLB grubu (12,5 mg/kg/giin CLB) ve OXC grubu (100 mg/kg/giin OXC). Kontrol ve tedavi gruplarinin dozlari siganlarin kilolarina
gore ayarlandt. ilaglar, 12 saat araliklarla, 90 giin boyunca ¢zel metal tiipler araciligiyla oral yolla verildi. Eslesme deneyleri, disi ve erkek sicanlarin estrus
dongiileri dikkate alinarak yapildi ve disi siganlar implantasyon giinii anestezi altinda sakrifiye edildi. Histolojik inceleme igin, rahimdeki implantasyon bél-
geleri %10 formaldehit ile fikse edildi ve histopatolojik analiz igin hematoksilen-eosin boyama iglemi yapildi. Leukemi inhibitdr faktori (LIF), E-kaderin ve
transkripsiyon faktorii forkhead box protein 01 (FOXO01) varhigini degerlendirmek icin immiinohistokimyasal yontemler kullanildi ve immiinreaktivite analizi
H skoru yontemiyle yapildi.

Bulgular: LIF, E-kaderin ve FOXO1 i¢in immiinhistokimya boyama skoru (HSCORE) sonuglari, tedavi gruplarinda kontrol grubuna kiyasla anlamh sekilde
daha diigiik bulunmustur (p=0.000). Coklu ikili karsilagtirmalar igin kullanilan Tukey testi, LIF ve E-kaderin immiinhistokimyasal boyama yogunluklarinda
tlim gruplar arasinda anlaml farklar oldugunu géstermistir (P<0.05). ZNS ile CLB ve LCM gruplari arasinda FOX01 immiinhistokimyasal boyama yogunlu-
gunda anlamli bir fark gézlemlenmemistir (P>0.05), ancak diger gruplar arasinda anlamli farklar bulunmustur (P<0.05).

Grafik 1

= l 1
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Gruplar arasindaki LIF, E-kaderin ve FOXO1 immiinhistokimyasal boyama sonuglarinin morfometrik verileri. Veriler, ortalama + SD olarak sunulmustur.

Sonug: Zonisamid, okskarbazepin, klobazam ve lakosamid ile yapilan uzun siireli antiepileptik ilag tedavisi, pubertal donemin éncesinden yetigkinlige kadar
olan siirecte, epilepsi hastaligi olmayan sicanlarda implantasyon bozukluklarina neden olabilir.

¥

4

Anahtar Kelimeler: Antiepileptik, Epilepsi, immiinohistokimyasal boyama
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§S-32 GUP incelemesinin Pediatrik Norolojik Hastaliklardaki Tamisal Degeri: 280 Olguluk Bir Analiz, Tek Merkez Deneyimi
Ezgi Caglar', Burgin Gondilli Polat', Meltem Gobanogullan Direk' , Mustafa Kdmiir', Getin Okuyaz'
1.Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Mersin

Amac:

Gorsel Uyanimig Potansiyel (GUP) dzellikle optik sinir, retina ve gérme yollarindaki islev bozukluklarinin saptanmasinda degerli bir metottur. Pediatrik has-
talarda non-invaziv ve tekrarlanabilir olan GUP erken teshis ve takip acisindan biiyiik 6nem tagir. Ozellikle MRG ile degerlendirildiginde, yapisal veya fonk-
siyonel anormalliklerin saptanmasinda kritik bir rol oynar. Bu calismada cocukluk ¢aginda sik basvurulan GUP tetkikinin, farkl klinik tanilardaki anormallik
oranini ve klinik gostergelerle iligkisini belirlemek amaglanmigtir.

Materyal-Metod:

Klinigimizde Ocak 2021- Haziran 2023 arasinda VEP ¢ekimi yapilan 280 ¢ocugun verile(i retrospektif olarak incelendi. Hastalarin yas, cinsiyet dagimi,
yakinmalari, tanilar (n=280) ve VEP sonuglari (n=280) SPSS programiyla degerlendirildi. Istem nedenleri “SSS-gorme yol maturasyonu” (%51,4), “gbrme
dederlendirme” (%46,4) ve “optik norit/demiyelizan hastalik” (%2,1) olarak kategorize edildi. ~ Bulgular:

Hasta grubunun %53,9'u erkek, %46,1’i kizdi. En sik yakinma nébet gegirme (%25), noromotor gerilik (%17,1) ve gérmeme (%11,8) idi. Tani dagiiminda
ilk ii¢ hastalik serebral palsi (%15,4), tamimlanmig genetik hastalik (%14,3) ve epilepsi (%8,2) idi. VEP sonuglarinda 280 gocugun *%36,8’inde normal bulgu
saptanirken, *%63,2’sinde (n=177) anormallik tespit edildi. Anormal sonuglar iginde latans uzunluklar (sadece latans uzun, latans uzun + genlik diigtik) ve
“kortikal yanit yok” paternleri gériildii. MRG bulgulari incelendiginde %49’u normal, geri kalaninda hipoksi (%10,3), serebral atrofi (%5,7) veya PVL (%5,4)
gibi patolojiler saptandi.

Sonug:

Bu galisma bize, 6zellikle demiyelinizan ya da yapisal/konjenital ndrolojik patolojilerde VEP’in anormal bulgu verme olasiliginin yiiksek oldugunu gdstermek-
tedir. Klinikte VEP’in, optik sinir veya gérme yollarina ait lezyonlarin yaninda maturasyonel gecikmeleri, ciddi serebral lezyonlari ve gérme muayenesi igin
kooperasyon kurulamayan gocuklar ve genetik sendromlari degerlendirmede énemli bir tamamlayici arag oldugu diigtiniiimektedir.

Anahtar Kelimeler:GUP, pediatrik ndroloji, gorme yollari, tanisal deger, retrospektif analiz
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§S-33 Gocukluk Gadi Optik Noritlerinde Etiyolojik Dagilim ve Etiyolojiye Gore Prognoz: Gok Merkezli Retrospektif Aragtirma

Meltem.(}obanogullarl Direk', Ezgi Gaglar' Miige Ayanaoglu2, ismail Solmaz?, Halil ibrahim Oncel®, Erdem Ding?, Erol Erkans, Selda Celik Diilger®, Ayca
Asena Ozdemir, Asl Tuncer?, Cetin Okuyaz', Banu Anlar?

1-Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Néiroloji Bilim Dali, Mersin

2-Aydin Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dal, Aydin
3-Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara

4-Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Gz Hastaliklari Anabilim Dali, Mersin

5-Aydin Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Giz Hastaliklar Anabilim Dali, Aydin
6-Ankara Ulucanlar Egitim ve Aragtirma Hastanesi, G6z Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara
7-Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Tip Egitimi Bilim Dali, Mersin

8-Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, N6roloji Anabilim Dali, Ankara

Amac:

Optik norit, optik sinirin akut inflamatuar hastaliklarindan biridir. Bu ¢calismada gocuk hastalarda demiyelinizan otoimmiin optik ndritin (ON) demografik,
Klinik, laboratuvar ¢zelliklerini ve prognostik faktorlerini belirlemek amaglandi.

Materyal-Metod:

Caligmaya dahil edilen merkezlerin ¢ocuk néroloji polikiniginde tani konmug nérooftalmolojik muayenesi ve OKT tetkiki yapiimig, pediatrik ON vakalari
retrospektif olarak degerlendirmeye dahil edildi. Dahil edilme kriterlerini kargilayan 18 (%60) kiz ve 12 (%40) erkek toplam 30 hastanin verileri incelendi.

Bulgular:

Hastalarin galismaya alindiklar yas ortalamasi 13,83+2,98 (n:30, yag araligi 7-17,7). Hastalanimizin takip siiresi 9,73+9,77 (4-57) aydi. ON atagiyla gelen
hastalarin izlemde 8 (%26,7)’i izole ON, 9 (%30)’u. Multipl Skleroz (MS), 4 (%13,3)’li N6romyelitis Optika Spektrum Bozuklugu (NMOSB), 7 (%23,3)’si Miye-
lin Oligodendrosit Glikoprotein iliskili Hastalik (MOGIH) ve 2 (%6,7)’si de Kronik Rekiirrens inflamatuar Optik Néropati (CRION) tanisi almisti. Hastalanmizin
gdrme prognozu 3. ve 6. ayda degerlendirilmisti. Kombine tedavi almak durumunda kalan pulse steroide yanitsiz vakalarda eksik iyilesme gozlendi. Ozellikle
gelis ve kontroldeki gdz muayenesi sonuglarinda en fazla NMOSB ve CRION grubunda hasar kaldigi ve tam iyilesmenin olmadigi gosterildi. ON atagi gegiren
hastalanimiza iki kez belli araliklarla OKT gekimi yapildi. Hem gelis hem de kontrol OKT verilerinde gruplar arasinda kontrol OKT’deki siiperior retinal sinir lif
tabakasi (RSLT) diginda anlamli istatistiksel fark ¢ikmadi. RSLT degerlerine baktigimizda en fazla RSLT’de incelme olan grup NMOSB’idi. Bu grubun tanim-
lanabilmesi icin etiyolojik ve tanisal belirteclerin arastinimasi ve uzun siireli takibe dayanan caligmalar faydali olabilir.

Sonug:

Sonug olarak, NMOSB grubunda diger gruplara gore daha fazla hasar gelistigi icin hastalar erken ve etkili tedavi almali ve yakin takip edilmelidir. Bu ¢alisma
ON’li gocuklarin tani, takip, prognoz tayini ve tedavi etkinliginin izleminde OKT’nin rolii olabilecegini gésterdi. Ancak OKT'nin roliiniin netlegebilmesi igin
prospektif, uzun siireli, cok merkezli ve daha kapsamli calismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: Pediatrik optik ndrit, optik koherens tomografi, retinal sinir lifi tabakasi kalinigi
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$S-34 GOCUK NOROLOJi KLiNiGINDE NOROOFTALMOLOJi DENEYiMi

Pinar Saka Umit1, Selda Celik Diilger?, S"evde Sgger‘, Biisra Biyiklioglu', Nilay Aktar' Ulukap, Ergin Atasoy’, Deniz Menderes', Pinar Ozbudak', Canan
Ustiin', Ayse Tugba Kartal', Elif Perihan Oncel', Ismail Solmaz', Ayse Kacar Bayram', Bahadir Konuskan', Siikriye Yiimaz®, Deniz Yiiksel'

Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Etlik Sehir Hastanesi; 1 Cocuk Néroloji Klinidii, 2 Nérooftalmoloji Kiinigi, 3 Cocuk Radyoloji klinigi

GiRiS: Nérooftalmoloji, sinir sistemi ile goz arasindaki etkilesimi inceleyen ve gérme yollari, goz hareketleri, goz kapadi ve pupiller fonksiyonlari kontrol
eden sistemleri etkileyen norolojik ve oftalmolojik hastaliklarla ilgilenen disiplinler arasi bir alandir. Gocuk ndrolojisi pratiginde norooftalmolojik degerlendir-
me, merkezi sinir sistemini etkileyen hastaliklarin erken tani ve yonetiminde kritik bir rol oynamaktadir.

AMAG: Norooftalmoloji takip deneyimimizle, cocuk ndroloji hastalarinda ndrooftalmolojik takibin 6nemini, erken teghis ve hastalik yonetimi agisindan rolinii
ve klinik pratikteki gerekliligini ortaya koymay amagladik.

YONTEM: Bu retrospektif calismada, 1 Ekim 2022 - 30 Ekim 2024 tarihleri arasinda Gocuk Nérolojisi ve Nérooftalmoloji kliniklerinde takip edilen 377 hasta
incelenmistir.

BULGULAR: Bu ¢alisma, Cocuk Néroloji Klinigi ve Norooftalmoloji Kliniginin ortak takip ettigi 377 hasta iizerine odaklanmigtir. Miikerrer kayitlar ¢ikarildik-
tan sonra, toplam 249 hastanin nérooftalmoloji polikliniginde degerlendirildigi tespit edilmistir. Hastalarin ortalama yagi 11,5 olup, %54,8’i kadindir. En sik
basvuru semptomu %35,2 ile bas agrisidir. 28 hastada (%11) papilédem tespit edilmis, 43 hastaya (%17) BOS basinci dl¢ilmiis olup, 30 hastada (%12)
BOS basincinin yiiksek oldugu saptanmigtir. Klinik, muayene ve manyetik rezonans gériintiileme (MRG) bulgularinin degerlendiriimesi sonucunda hastalarin
tani dagilimi; 38 hastaya (%15) Psddotiimér Serebri (PTC) tanisi koyulmustur, 9 hasta obezite ile iligkili bulunmugtur. 35 hasta (%14) pstdopapilddem tanisi
almistir, 25 hasta (%10) demiyelinizan hastaliklar grubunda degerlendirilmistir.15 hasta (%6) migren, 10 hasta (%4) sagilik, 10 hasta (%4) nérokutanz
hastaliklar, 5 hasta (%2) fonksiyonel bozukluk, 4 hasta (%1) genetik gérme kaybi tanisi almigtir.

SONUG: Bu arastirma, gocuk ndroloji hastalarinda nérooftalmolojik degerlendirme ve takip siireglerinin daha sistematik hale getirilmesi igin bilimsel ka-
nitlar sunmayi amaglamaktadir. Cocuk ndroloji pratiginde nérooftalmolojinin 6neminin artinimasi ve klinik yénetimde standart bir yaklasim olusturulmasi
hedeflenmektedir.
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§S-35 51 Pediatrik Derin Yerlesimli Supratentoryal Arteriovendz Malformasyonun Gamma Knife Radyocerrahisi ile Tedavisinin Klinik Analizi
Gokee Cirdi", Osman Artung Tiire?, Seckin Giindiiz2, Biilent Kara', Koray Ozduman?

"Kocaeli Uniyersitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Anabilim Dalr Cocuk Ndrolojisi Bilim Dali
2Acibadem Universitesi Tip Fakiiltesi Beyin Cerrahisi Anabilim Dali

Giris

Biiyiime cagindaki hastalarda arteriyovendz malformasyonlar (AVM), spontan intrakraniyal kanamalarin en sik nedenlerinden biridir. Yilksek
kiimiilatif kanama riski nedeniyle, gocukluk cagindaki AVM olgularinda gelecekteki kanamalarin dnlenmesi amaciyla erken ve kesin tedavi
onerilir. (1) Gamma Knife ile uygulanan stereotaktik radyocerrahi (GKRS), dzellikle cerrahi riskin yiiksek oldugu derin veya elokuan bolgelerdeki
pediatrik AVM’ler icin minimal invaziv ve etkili bir tedavi yontemi haline gelmistir.(2) Pediatrik hastalar, cevre saglikhi dokulara zarar vermeden
yilksek hassasiyetle odaklanmis radyasyon sunan GK’nin sundugu avantajlardan faydalanmaktadir. Geleneksel cerrahi yaklagimlarla karsilas-
tinldiginda GK radyocerrahisi, daha kisa hastanede kalis siiresi, daha diisiik islem morbiditesi ve hayati beyin yapilarini koruma gibi énemli

faydalar saglamaktadir. Bu calisma, derin supratentoryal pediatrik AVM’lerde GK radyocerrahisi konusundaki kurumsal deneyimimizi sunmakta;
tedavinin giivenligini, etkinligini ve gelismekte olan beyni korumadaki roliinii vurgulamaktadr.

Yontem

Subat 2009 ile Haziran 2024 tarihleri arasinda kurumumuzda derin supratentoryal AVM tanisiyla Gamma Knife radyocerrahisi uygulanmis 18 yas
alti pediatrik hastalar retrospektif olarak degerlendirildi. Hasta demografisi, AVM odzellikleri, tedavi parametreleri ile klinik ve radyolojik sonuclar
analiz edildi. Dahil edilme kriteri, anjiyografi ile dogrulanmis derin supratentoryal AVM varhgiyd.

Bulgular

Toplam 51 pediatrik hastaya (ortalama yas: 11.7 yil; yag araligi: 4-18; %54.9 erkek) GK radyocerrahisi uygulandi. Bu hastalardan 31’inin en az 6 aylik
takip verisi mevcuttu (en uzun takip siiresi 156 ay). Ortalama AVM hacmi 2.5 cm3 olup, ortanca marjinal doz 18 Gy (ortalama 18.43 Gy) idi. En sik semp-
tom bas agnsiydi (24/51 hasta, %47.1), bunu nébetlerizledi (8/51 hasta, %15.7). intraserebral kanama, 31 hastada (%60.8) ilk bagvuru bulgusu olarak
izlendi. Ortalama Spetzler-Martin skoru 3.09'du. En az 6 aylik takibi olan 31 hastadan 29’unda (%93.5) AVM’nin tamamen oblitere oldugu dogrulandi.
Ortalama obliterasyon siiresi 25.5 ay (aralik: 6-76 ay) idi. GK sonrasi komplikasyonlar minimaldi.

Tartisma

Bu galigmada, yalnizca derin supratentoryal yerlesimli pediatrik AVM’lere odaklanan hasta grubunda Gamma Knife radyocerrahisinin (GKRS) glivenli ve
etkili bir tedavi yontemi oldugu gosterilmistir. Elde ettigimiz %93.5 obliterasyon orani, pediatrik AVM literatiirinde bildirilen birgok seriden daha yiiksektir
ve ozellikle derin yerlesimli AVM’lerde bu basarinin saglanmis olmasi dikkat gekicidir.

Uluslararasi gok merkezli caligmalarda, pediatrik AVM’lerde tek seans GKRS sonrasi obliterasyon orani genellikle %60-70 arasinda bildiriimis olup, ek
seanslar veya uzun takip ile bu oran %80’e kadar ulagabilmektedir. (3,4) Kanada merkezli bir calismada, ortalama %60 obliterasyon orani bildirilmig; ancak
li¢ yilin (izerindeki takip stiresi olan hastalarda bu oran %81.8 olarak saptanmigtir. (5) Bizim ¢alismamizda en az 6 aylik takibi olan hastalarin %93.5’inde
obliterasyon saglanmasi, GKRS’nin derin supratentoryal pediatrik AVM’lerde dahi yiiksek bagari ile uygulanabilecegini gostermektedir.

Giincel analizler, pediatrik hastalarda nidusun obliterasyon siiresinin eriskinlere kiyasla daha kisa oldugunu ortaya koymustur. (6) Ornegin, bir seride pe-
diatrik olgularda GKRS sonrasi obliterasyon oranlari 2. yilda %36, 3. yilda %60 ve 6. yilda %87 olarak bildirilmigtir. (7) Bizim hasta grubumuzda ortalama
obliterasyon siiresi 25.5 ay (yaklagik 2 yil) olup, literatiirdeki erken obliterasyon ile uyumlu bir seyir gostermektedir.

Hastalarin %60.8'inde ilk bagvuru bulgusunun intrakraniyal kanama olmasi, bu alt grubun 6zel bir klinik fenotip tagidigini diisiindiirmektedir. Starke ve
arkadaglarinin ¢alismasinda, derin yerlegimli ve derin vendz drenaj gosteren AVM’lerin kanama riski yiiksek grubu olusturdugu vurgulanmigtir. (3) Bizim
serimizdeki hastalarin yalnizca derin supratentoryal bdlgede lezyon tagimasi ve bu hastalarin gogunun ilk bagvurularinin kanama ile olmasi, bu anatomik
yerlesimin daha yiiksek hemorajik potansiyele sahip oldugunu desteklemektedir. (8) Bu durum, literatiirde tanimlanan sifon etkisi ve derin perforan arter-
lerin lineer akim yapist ile iligkili olabilir. (9)

Ayrica, literatiirde AVM obliterasyon basarisini etkileyen baglica faktorler arasinda nidus hacmi, yas, AVM’nin diffiiz morfolojisi ve besleyici arter sayisi yer
almaktadir. Bizim serimizde ortalama AVM hacmi 2.5 ¢cm3 olup, bu boyutun literatiirde tanimlanan <3—4 cm?3 sinirinin altinda kalmasi, yiiksek obliterasyon
oranini aciklayan etkenlerden biri olabilir. Park ve ark., kii¢lik hacimli ve kompakt morfolojili AVM’lerde obliterasyon oranlarinin anlamli derecede yiiksek
oldugunu gostermistir. (10) Ayrica baz ¢aligmalarda, <12 yasindaki cocuklarin daha iyi tedavi yanit verdidi bildirilmistir; bizim ortalama yasimiz 11.7 olup
bu agidan da literatiirle uyumludur. (2)

Komplikasyon oranlarimiz oldukga disiikttir. GKRS sonrasi semptomatik veya kalici advers etkilerin orani birgok seride %510 arasinda degismekte olup,
bizim serimizde bu oranin minimal olmasi, tedavi giivenligi agisindan olumlu bir sonugtur.(7) Ozellikle gelismekte olan beyin dokusunun korunmasi, bu yas
grubunda GKRS’nin cerrahiye gore daha avantajli bir secenek olmasini desteklemektedir.

Bu ¢alismanin en énemli katkisi, yalnizca derin supratentoryal pediatrik AVM’leri kapsayan 6zgiin hasta grubuna ait detayl bir veri sunmasidir. Bu anatomik
bélgedeki AVM’lerin daha yiiksek kanama riski ve cerrahi zorluklari goz 6niinde bulunduruldugunda, Gamma Knife tedavisinin bu 6zel alt gruptaki etkisini
degerlendiren literatiir son derece sinirhdir. Bulgularimiz, bu zor hasta grubunda GKRS’nin yiiksek basari ve giivenlik profili ile tercih edilebilir oldugunu
ortaya koymaktadir.

Ancak, calismamizin retrospektif dogasl, tek merkezli olmasi ve bazi hastalarda takip siiresinin kisitl kalmasi, sonuglarin genellenebilirli§ini sinirlayabilir.
Bu nedenle, daha genis érneklemli, cok merkezli ve prospektif caligmalar ile elde edilen sonuglarin dogrulanmasi ve tedavi stratejilerinin rafine edilmesi
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6nem arz etmektedir.

Sonug

Bu caligma, derin supratentoryal AVM’lerin kendine 6zgii klinik bir tablo olugturdugunu ve bags agrisi ile ndbetlerin en sik gériilen semptomlar oldugunu gés-
termektedir; hastalarin 6nemli bir kismi kanama ile bagvurmaktadir. Gamma Knife radyocerrahisi, bu derin yerlesimli pediatrik AVM’lerde etkili ve giivenli
bir tedavi yontemi sunmakta; yiiksek obliterasyon oranlari ve diisiik komplikasyon profili ile dikkat gcekmektedir. Beyin fonksiyonlarini koruma, hastanede
yatig stiresini azaltma ve gelismekte olan ndral yapilari koruma kapasitesi, pediatrik AVM yonetiminde bu yontemin énemini ortaya koymaktadir. Bulgularin
dogrulanmasi ve tedavi stratejilerinin optimize edilmesi amaciyla daha genig hasta serileri ve uzun donem takip ¢alismalar gerekmektedir.
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§S-36 West sendromlu hastalarda difiizyon tensor goriintiileme degisikliklerinin subakut dénemde incelenmesi

Tillay Kamasak' , Cennet Sidel', Ozgiir Palanci?, ilker Eyiiboglu® , Beril Dilber", Pinar Ozkan Kart*, Betiil Diler Durgut>, Emine Tekin®, Giilnur Ese-
niilki® , Ali Cansu’

"Karadeniz Teknik Universitesi, Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bliimii, Trabzon

2Hemsirelik Boliimii, Giimiishane Universitesi Sagiik Bilimleri Fakiiltesi, Giimiishane
SKaradeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Trabzon

#Trabzon Egitim ve Arastirma Hastanesi Numune Kampiisti Cocuk Nérolojisi Boliimii , Trabzon
SGiresun Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi Anabilim Dal

Simperial Hastanesi, Gocuk Néroloji Bolimii Trabzon

Amag: Son yillarda Difiizyon tensér goriintileme traktografisinin kullanimi ile beyaz cevher yollarinin izole edilmesi ve bu yollarin biitinligintin élgliimesi
miimkiin olmustur. Traktografinin nérobilim alaninda kullaniminin yayginlagmasi ile farkli epilepsi tiirlerinde var olan ya da sonradan ortaya ¢ikan beyaz
cevher degisiklikleri de merak konusu olmustur. Epilepsili hastalarda yapilan ¢alismalara karsi West sendromlu hastalarda yapilmig sinirli sayida erken
doneme ait caligma vardir. Galismamizda tedavisi tamamlanmig ve takipte olan West sendromlu hastalarin kranial goriintiilerinin DTI yontemi ile voksel,
FA(fraksiyonel anizotropi) ve MD(Mean Diffusivity, ortalama yayiim) degerlendirmelerinin yapilarak saglikli cocuklar ile kargilagtinimasini amagladik.

Yontem: Cocuk Néroloji Polikliniginden takipli, 4 yas alti, erken donem tedavileri tamamlanmis, ek bir nérolojik problemi, genetik ve metabolik hastaligi
olmayan 12 hasta calismaya dahil edilmistir. Ayni yas grubundan, 29 saglikh cocuk, ilk basit febril ndbetlerinden sonra calismaya kontrol grubu olarak alin-
miglardir. Hastalarin tibbi kayitlari, EEG’leri incelenmigtir. Calismada kontrol ve hasta gruplari igin difiizyon tensor gériintiileri lizerinde beyin parselasyonu
yapilarak voksel, FA ve MD parametreleri elde edilmigtir.

Bulgular: Sol superior parietal lob, inferior frontal lob, amygdala, hippocampus, posterior thalamic radiation, cingulum, fornix stria terminalis, sagittal stra-
tum, uncinate fasciculus, genu corpus callosum, body corpus callosum ve splenium corpus callosum gibi beyin bélgelerinde FA degderlerinde istatistiksel
olarak anlamli azalmalar gézlemlenmistir. West sendromlu hastalar ile saglikl kontroller kargilastinldiginda, sol superior parietal lob, Inferior frontal lob,
Amygdala, Hippocampus, Cerebellum, Posterior thalamic radiation, Fornix stria terminalis, Sagittal stratum ve Thalamus bélgelerinde MD degerlerinde
istatistiksel olarak anlamli bir artis gérilmistir.

Sonuc: Galismamizda West sendromlu hastalarin traktografik degerlendirmeleri, saglikli kontrol grubu ile karsilagtirimig ve belirgin beyaz cevher etkileni-
mine igaret eden bulgular izlenmigtir.

Anahtar Kelimeler : Difiizyon tensor gériintileme , infantil spazm , West sendromu
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§S-37 Mitokondriyal epilepsi: Gen spesifik epileptik fenotipler ve fonksiyonel iligkiler

Burcu Karakayalﬂ, Emine Geng?, Emel Yilmaz Giimiig?, ismail Hakki Akbeyaz', Bilgihan Bikmazer", Giilten Oztiirk', Sebile Kilavuz2, Burcu Oztiirk Hismi2,
Olcay Unver', Dilsad Tiirkdogan'

"Marmara l:/:niversitesi Cocuk Norolojisi

2Marmara Universitesi Cocuk Metabolizma

Amag: Epilepsi, heterojen fenotipteki mitokondriyal hastaliklarin temel 6zelliklerindendir. Bu ¢alisma, primer mitokondriyal hastalik iligkili epilepsi almig
olgularda gen fonksiyonu ile epileptik fenotip arasindaki iliskiyi aragtirmayr amaglamigtir.

Yontem: Calismaya 29 olgu(24 aile, 10 kiz) dahil edildi. 20 gene ait (18 niikleer, 2 mitokondriyal) varyasyonlar tespit edildi. Bu genler bes fonksiyonel gruba
siniflandinidi; (1) Oksidatif fosforilasyon (OXPHOS) subiinite ve assembly faktorleri (NDUFV1, NDUFA6, MT-ND5, SURF1, ATPAF2; %24),(2) Mitokondriyal DNA
replikasyon, transkripsiyon ve translasyon (POLG, HSD17B10, RARS2, PARS2, MT-TL; %24),(3) Mitokondriyal homeostaz (ONML1, MFF, SERAC1; %17),(4)
Koenzim metabolizmasi (CoQ4, COX10, SLC19A3; %14),(5) Substrat metabolizmasi (PC, SLC25A22, AC02, ME2; %21).

Bulgular: Ortalama ndbet baglangig yasi 30.62 ay(%44 olguda siitgocuklugu donemi); ortalama takip siiresi ise 56.3 ay (5-240 ay) saptandi. Motor gecikme
ile bagvuran iki ACO2 varyanti digindaki tiim olgularda nébet dykiisii mevcuttu. Gogu olguda birden fazla nébet tipi gozlemlendi(%55). Miyoklonik nébetler,
izlem boyunca en sik gbzlemlenen ndbet olmakla birlikte(14/29;%48), Grup-5'te hi¢ gézlemlenmedi. Tonik ndbetlere, Grup-1 digi tiim gruplarda rastlandi.
Baglangicta 14 olgu(%48) gelisimsel ve epileptik ensefalopati (DEE) tanisi aldi(infantil baglangic 6/14).Seyirde DEE sikhigi %65 idi, cogu olgu Grup-2'dey-
di(%71). Konvillsif status epileptikus 12/29(%41) olguda goriildi; en yiiksek siklik Grup-1’deydi (5/12). Elektroensefalogram kayitlar 18/29 vakada zemin
anormallikleri gdsterdi, Grup-1'de ¢ok belirgindi(%100). Baskin interiktal bulgu ¢ogunlukla posterior bolgelerde(12/22) goriilen fokal epileptiform degarj-
lardi(22/29).

Sonugc: Mitokondriyal DNA replikasyon, transkripsiyon ve translasyon bozukluklarinda yilksek DEE sikli§i ve OXPHOS-subtinite ve assembly faktorlerindeki
bozukluklarla iligkili yiiksek epileptojenik aktivite, yakin takip gerekliligini ortaya koymaktadir. Substrat metabolizmasiyla iligkili bozukluklarda miyoklonik
nébetlerin gériilmemesi ilging ancak ileriye doniik calismalarla desteklenmesi gereken bir bulgudur.Niikleer DNA genlerinin, serideki genlerin cogunlugunu
olusturmasi, tim mitokondriyal hastaliklarla iligkili epilepsi hakkinda genel sonuglar ¢ikariimasi konusunda aragtirmamizin kisithig olarak degerlendiril-
mistir.

Anahtar Kelimeler : epilepsi, gen fonksiyonu, mitokondriyal
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$S-38  Akut Flask Paralizi Tanilh Gocuklarda Etyolojik Spektrum ve Hastalik Yonetiminde Ugiinciil Bir Merkez Deneyimi
Mert Kadir Ginali', Furkan Donbaloglu?, Mehpare Sari Yanartag?, Ozlem Yayici Koken', Senay Haspolat?

'Akdeniz lzniversitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Bolimii, Antalya, Tiirkiye
2Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi , Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Antalya, Tiirkiye

Amag: Akut flask paralizi (AFP), Diinya Saglik Orgiitii tarafindan ekstremitelerde ani giigsiizliik baslangici ile karakterize edilen, genellikle solunum ve yut-
ma kaslarini da etkileyen ve 1-10 giin i¢inde maksimum giddete ulagan bir durum olarak tanimlanir. AFP, genis bir etyolojik ve klinik spektrumda gorilebilir.
AFP’nin etyolojik dagiimini, klinik seyrini ve tanisal siiregte yapilan tetkiklerin retrospektif olarak degerlendirilmesi ile AFP’ye yol agan farkli hastaliklarin
taninmasina ve yonetimine katki saglanmasi amaglanmigtir.

Yontem: Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi'nde AFP tanisi alan 0-18 yas aralidindaki 42 cocuk hastanin demografik, Klinik, elektrofizyolojik,
radyolojik, molekiiler genetik ve prognostik 6zellikleri retrospektif olarak incelenmigtir

Bulgular: Galismadaki hastalarin %66’si erkek olup, ortalama yas 8.2 idi. AFP’nin en sik nedeni %45 ile Guillain-Barré Sendromu olup, bunu % 26 ile
Transvers Miyelit izledi. Tim hastalarda motor tutulum gozlenirken, %83’iinde duyusal semptomlar, %28’inde ise ates eslik etmekteydi. Elektromiyografi
(EMG), hastalarin %47’sinde taniya birincil katki saglayan yontemdi. Bir hastada (%2.4) ATP1A3 ¢.2305C>T heterozigot patojenik varyanti saptanirken, iki
hastada (%4.8) otoantikorlarin (anti-asetilkolinesteraz, anti-MUSK, anti-LRP4 ve anti-MOG) varligi taniya katkida bulunmugtur

Sonug: Sonug olarak bu bulgular AFP’nin etyolojik gesitliligini vurgulamakta, elektrofizyolojik ve nérogdriintileme ydntemlerinin tani stirecindeki kritik
roliinii ortaya koymaktadir. Ayrica, molekiiler genetik analizler ve otoimmiin belirteclerin taniya énemli katkilar sagladigini géstermektedir.

Anahtar Kelimeler: akut flask paralizi, etiyoloji, elektrofizyoloji
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$S-39 Seronegatif Otoimmiin Ensefalitli Gocuklarda Volumetrik Beyin Degisikliklerinin VolBrain ile Degerlendirilmesi
Adnan Deniz', Térehan Ozer?, Ayfer Sakarya Giines®, Leman Tekin Orgun®, Yonca Anik?, Biilent Kara®

Kocaeli §ehir Hastanesi, Cocuk Ndrolojisi Klinigi, Kocaeli
?Kocaeli l{niversitesﬁ Radyoloji Anabilim Dali, Kocaeli
3Kocaeli Universitesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Kocaeli

Girig: Seronegatif otoimmiin ensefalit (SOE), serum veya beyin omurilik sivisinda (BOS) tanimlanabilir patojenik otoantikorlarin bulunmamasi ile karakteri-
zedir. Norolojik semptomlarin, beyin gériintiileme bulgulari ile 6rtismesi, erken tani ve tedavi agisindan kritik dneme sahiptir. Son yillarda, volumetrik beyin
goriintileme teknikleri, nérolojik bozukluklarin altinda yatan yapisal degisiklikleri incelemek igin giderek daha fazla kullaniimaktadir. Bu ¢alismada, SOE
hastalarinda VolBrain yazilimi kullanilarak beyin hacim dl¢iimlerini yapmayi ve bu durumia iliskili yapisal degisiklikler olup olmadigini aragtirmayr amagladik.

Yontem: Calismamiza, 2016 yilinda tanimlanan otoimmiin ensefalit tani kriterlerine uyan ve 18 yag altindaki toplam 15 SOE hastasi (9'u erkek) ile yas ve
cinsiyet agisindan eglestirilmis 15 saglikli kontrol grubu dabhil edildi. Tiim katilimcilarin manyetik rezonans goriintiileme (MRG) verileri, VolBrain yazilimi kul-
lanilarak analiz edilmistir. Analiz edilen bélgeler arasinda toplam intrakraniyal hacim (IKH), beyaz madde, gri madde, limbik korteks, beyincik ve subkortikal
bolgeler bulunmaktadir. Ayrica, bu yapilarin asimetri indeksleri de degerlendirilmistir.

Bulgular: Hasta grubunun ortalama yasi 11,9 iken kontrol grubunun ise 13,9 idi. Toplam intrakraniyal hacim, hasta grubunda 1.302 cm3 olarak 6lgiiliirken,
kontrol grubunda 1.425 cm3 idi ve bu fark istatistiksel olarak anlamliydi (p = 0,011). Amigdala, pallidum ve talamus hacimlerinde de hasta grubunda kayda
deder azalmalar gdzlemlendi. Amigdala hacmi hasta grubunda 2,020 cm3, kontrol grubunda 2,120 cm3 (p = 0,04); pallidum hacmi hasta grubunda 2,523
cm3, kontrol grubunda 2,860 cm? (p = 0,038); talamus hacmi hasta grubunda 10,98 ¢cm3, kontrol grubunda 12,25 cm3 (p = 0,04) dl¢iilmiigtiir. Beyin hacmi
degisiklikleri, olgu sayisindaki sinirliliklar nedeniyle seropozitif otoimmiin ensefalit vakalariyla kargilagtirilamadi.

Tartisma: Arastirmamiz SOE tanili ¢ocuklarin beyninde belirli volumetrik degisiklikler oldugunu gostermektedir. Bu yapisal farkliliklar, SOE’nin beynin
belirli bolgelerindeki etkilerine isaret ediyor olabilir. Literatiirde, otoimmiin ensefalit ve benzeri ndroinflamatuar hastaliklarin, genellikle gri ve beyaz madde
hacimlerinde degisikliklere yol acabilecegi bildirilmistir. Bizim bulgulanimiz da bu gériisii desteklemektedir. Ozellikle, amigdala, talamus ve pallidum gibi
bélgelerdeki hacimsel azalmalar, emosyonel ve biligsel fonksiyonlarla ilgili bozukluklarla iligkili olabilir. Gelecekteki ¢aligmalarin, bu yapisal degigikliklerin
fonksiyonel sonuglarini ve giinliik yagam iizerindeki etkilerini aragtirmasi gerektigini diistiniiyoruz.

Sonug: Bu ¢alisma, SOE tanili gocuklarin beyinlerindeki hacimsel dedisiklikleri gdsteren ilk caismadir. Bulgularimiz, hastalar ve saglikli kontroller arasinda
cesitli beyin yapilarinin hacimlerinde 6nemli farkhiliklar oldugunu ortaya koymakta ve bu yapisal degisikliklerin SOE patofizyolojisiyle iligkili olabilecegini
diisiindiirmektedir. Bu nedenle gelecekteki calismalarin SOE olgularinda beyin hacimlerindeki azalmanin patogenezini aydinlatilabilecegini diisiinmekteyiz.
Soyut bir diizlemde tespit edilen yapisal degisikliklerin, fiziksel ve psikolojik semptomlarla nasil etkilestigini anlamak igin daha uzun siireli ve genis kap-
samli aragtirmalara ihtiyag oldugu agiktir.

Anahtar Kelimeler : Beyin volumetrisi , Seronegatif otoimmiin ensefalit (SOE) , Yapisal degisiklikler
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$S-40 Yenidogan Ve Siit Cocuklugu Doneminde Hipoglisemi Gelisen Hastalarin En Az 5 Yillik izlem Sonrasinda Psikomotor Gelisim, Gérme,
Elektroensefalografik Ve Radyolojik Degerlendirilmesi

'Gozde Diriksoy Catal,? Dilek Tiirkmen,? Hakan Giimiis,® Sevgi 0zmen,2Mehmet Canpolat,*Duygu Sevim Giilmez, *Zehra Filiz Karaman, Elif Bilge Karatas,
2Hiiseyin Per

" ERCIYES UNIVERSITESI COCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI ANA BILIM DALI

2 ERCIYES UNIVERSITESI COCUK NGROLOJI BILiM DALI

3 ERCIYES UNIVERSITESI COCUK VE ERGEN RUH SAGLIGI VE HASTALIKLARI ANA BILIM DALI

4 ERCIYES UNIVERSITESI GOZ HASTALIKLARI ANA BILIM DALI

5 ERCIYES UNIVERSITES] COCUK RADYOLOJI BiLiM DALI

OZET:

Amag: Hipoglisemi, yenidogan ve siit gocugu déneminde sik goriilen metabolik bozukluklardan birisidir. Uzun dénem etkisi hala belirsizdir. Calismamizda,
yenidogan ve siit cocuklugu déneminde hipoglisemi tanisi alan hastalari en az 5 yillik izlem sonrasinda psikomotor gelisim, gérme, nérolojik ve radyolojik
olarak degerlendirip, sonuglarla literatiire katki saglamayi amagladik.

Yontem: Bu retrospektif,kesitsel calismaya, Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklan Yenidogan Yogunbakim Unitesi ve Siit Cocugu
Kliniginde yatan Ocak 2009 ile Aralik 2019 tarihleri arasinda hipoglisemi tanisi ile yatan hastalar alindi. Hastalara nérolojik ve oftalmolojik muayene, psiko-
metrik testler (Ankara Gelisim Tarama Envanteri (AGTE) ve Wechsler Cocuklar igin Zeka Glgegi-DUzeItiImi§ Formu (WISC-R)), elektroensefalografi (EEG) ve
manyetik rezonans goriintiileme (MRG) yapild..

Bulgular: Calisma doneminde 353 vaka tespit edildi ancak 133 hasta ¢aligmaya dahil edildi. Bu hastalarin 67/133’(inde nérolojik sekel saptandi. Hasta-
larin 66/133’(inde ise sekel goriilmedi. En sik gdriilen norolojik sekel (%12.8) epilepsi ve entellektiiel yetersizlikti. Hastalarin 32/133’linde,en sik (%11.3)
kirma kusuru olmak iizere oftalmolojik patoloji saptandi, Hastalarin 65/133’liniin MRG’sinde en sik (%16.5) parieto-oksipital lobda gliotik sinyal degisikligi
ve beyaz cevherde atrofi olmak (izere patoloji saptandi. Hastalarin 53/133’linde EEG’si anormaldi ve en sik (%15.8) patoloji oksipital ve parieto-oksipital
lob kaynakl epileptiform aktiviteydi. Hastalarin hipoglisemi seviyesi ile norolojik sekeller, oftalmolojik patolojiler, MRG ve EEG sonuglar arasinda istatiksel
olarak anlaml fark oldugu gériildii (p<0.05). Hipoglisemi seviyeleri ile WISC-R ve AGTE sonuglari arasinda ise istatiksel olarak anlamli fark yoktu (p>0.05).

Sonug: Yenidogan ve siit cocugu déneminde hipoglisemi saptanan hastalarda, takiplerinde epilepsi, serebral palsi gibi nérolojik sekeller ve kirma kusuru,-
sasilik gibi gérme bozukluklar goriilebilir. Bunun yaninda normal gelisim gdsteren olgularda goriilebilmektedir.

Anahtar Kelimeler : gérme bulgulari, Hipoglisemi, norolojik sekeller

GIRIS: Yenidogan hipoglisemisi, yenidogan yogun bakim {initesine yatis gerektiren en yaygin tanilardan biridir. Yenidogan hipoglisemisinin insidansi, ¢ali-
malar arasinda referans olarak kabul edilen kan sekeri diizeyine gére 6nemli dlgtide farklilk gbstermektedir. Hipoglisemi tanisi igin kan sekeri diizeyleri ola-
rak <47 mg/dL ve <36 mg/dL kullanildiinda risk faktdrleri tasiyan bebeklerde hipoglisemi goriilme sikligi sirasiyla %51 ve %19 olarak bildirilmistir.! Venoz
plazma glikoz konsantrasyonu 47 mg/dL’nin (2,6 mmol/L) altina diistiigiinde ise merkezi sinir sisteminde (beyin sapi isitsel ve somatosensoriyel uyariimis
potansiyeller) islevsel degisiklikler meydana gelir.? Yenidoganlarda kan sekeri konsantrasyonu ile hipogliseminin klasik klinik belirtileri arasinda her zaman
belirgin bir korelasyon yoktur. Klinik semptom gdsteren yenidoganlarda seéptomlar norojenik (otonom) ve néroglikopenik semptomlar olarak iki kategoriye
ayrilir. Norojenik (otonom) semptomlar;titreme, terleme, huzursuzluk, takipne ve solukluk olarak kendini gosterebilir.Noroglikopenik semptomlar ise beyin
fonksiyon bozuklugundan kaynaklanir, kotii beslenme, zayif veya tiz a§lama, biling seviyesinde degisiklik (uyusukluk, koma) ve ndbet olarak goriilir.®

Siit cocuklugu déneminde hipoglisemi merkezi sinir sistemi veya katekolamin bazli semptomlarla birlikte plazma glikoz konsantrasyonunun 60 mg/
dL’nin altinda olmasi ve glikoz tedavisi ile glikoz konsantrasyonunun normale dénmesiyle semptomlarin diizelmesi olarak tamimlanir.* Klinik semptomlari
ise;otonomik (anksiyete,solukluk,terleme,carpint) semptomlar ve ndroglikopenik (bas agrisi, biligsel bozukluk, diazartri,uyusukluk,ataksi, nébet, koma)
semptomlar olarak gdriilebilir.5

Yapilan ¢aligmalarda orta diizeydeki yenidogan hipoglisemisinin yapisal beyin anormallikleri , nérogelisimsel bozulma , yiiriitlici islevierde ve gérsel motor
fonksiyonlarda bozulma ve zayif okul performanslar ile iligkili olabilecegi gésterilmigtir.Ayni zamanda hipoglisemi, siddetli veya uzun siireli oldugu zaman
korteks ve beyaz maddeyi etkileyip iskemik ve atrofik beyin hasarina neden olabilecegi gésterilmigtir.5Hipogliseminin beyinin posterior bolgelerini etki-
leyebildigi ve dolayisiyla gdrme iizerine etkili olduguna dair yayinlar mevcuttur.® Siddetli veya tekrarlayan semptomatik hipoglisemi yasayan bebekler ve
cocuklarda kortikal gérme bozukluklar bildirilmigtir."® "1

Yenidogan hipoglisemik beyin hasari, kanama veya orta serebral arter enfarktiisii olarak da ortaya gikabilir; parieto-oksipital korteks hasari en yaygin ola-
nidir, ancak bazal gangliyonlar ve talamus da etkilenebilir.?

Hipoglisemi, yenidogan ve siit cocugu déneminde sik gériilen metabolik bozukluklardan birisidir. Ancak hipogliseminin uzun dénem etkisi hala belirsizdir.

AMAG: Calismamizda, yenidogan ve siit cocuklugu doneminde hipoglisemi tanisi alan hastalari en az 5 yillik izlem sonrasinda psikomotor gelisim, gérme,
norolojik ve radyolojik olarak degerlendirip, sonuglarla literatiire katki saglamay1 amagladik.

GEREG VE YONTEM: Bu retrospektif, kesitsel ¢alisma, Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligr ve Hastaliklar Anabilim Dali’nda yapildi. Galismaya,
Ocak 2009 ile Aralik 2019 tarihleri arasinda yenidogan yogun bakim {nitesi ve siit cocugu servisine hipoglisemi tanisi ile yatan hastalar alindi. Hastalar,
Hastane Bilgi Yonetim Sistemi’nden elde edilen hasta yakinlarina ait telefondan aranarak hastaneye cagrildi. Hipogliseminin neden oldugu degisikliklerin
saptanmasi igin hastalara nérolojik ve oftalmolojik muayene, psikometrik testler (Ankara Gelisim Tarama Envanteri (AGTE) ve Wechsler Gocuklar icin Zeka
Olcegi-Diizeltilmis Formu (WISC-R)), elektroensefalografi (EEG) ve manyetik rezonans gériintileme (MRG) yapildi. Elde edilen veriler istatistiksel olarak
analiz edildi.
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BULGULAR: Galisma déneminde hipoglisemi tanisi ile hastanemiz yenidogan yogun bakim ve servis yatisi yapilan 353 hasta saptandi. Bu hastalardan 40’1
telefon aramasiyla ulagilamamig olmasi, 52’si telefon goriisme sonrasi ¢alismaya katilmay istememesi, 8'i vefat etmis olmasi, 120’si ise yapilan tetkik ve
konsiiltasyon islemleri tam olarak yapmamasi sebebiyle calismadan diglandi. Galismaya, toplam 133 hasta dahil edildi. Calismaya dahil edilen 133 has-
tanin 87’si (%65.4) erkek cocuktu. Hastalarin yag ortalamasi 10+2.83 yil olarak bulundu. Bu hastalarin 67’sinde ise norolojik sekel saptandi. Hipoglisemi
sonrasinda hastalarda goriilen nérolojik sekellere baktigimizda; 12 hastada (%9) epilepsi, 17 hastada (%12.8) epilepsi ve entellektiiel yetersizlik (EY), iki
hastada (%1.5) epilepsi ve otizm, alti hastada (%4.5) dikkat eksikligi ve hiperaktivite bozuklugu (DEHB), sekiz hastada (%6) EY, 12 hastada (%9) EY, epilepsi
ve mikrosefali, bes hastada (%3.8) serebral palsi, epilepsi ve EY, iki hastada (%1.5) serebral palsi, ii¢ hastada (%2.3) ise yalnizca mikrosefali gorildi.
Caligmaya katilan hastalarin 66 hastada (%49.6) ise herhangi bir nérolojik sekel saptanmadi. Hastalarin 32’sinde oftalmolojik patoloji saptandi, 101’inde
ise oftalmolojik patoloji saptanmadi. En sik gériilen oftalmolojik patoloji (%11.3) kirma kusuruydu. Hastalarin %33.1’ine AGTE testi, %66.9’una ise WISC-R
testi yapildi. AGTE testi yapilan hastalarin (n1=44) %88.6’sinin AGTE-GG, AGTE-DB ve AGTE-IM degeri %30’un altinda, %79.5’sinin AGTE-KM degeri %30’un
altinda, %81.8’nin AGTE-SBO degeri %30°un altinda olarak dagilim gésterdi. Hastalarin WISC-R SZB puan ortalamasi 94+16.38, PZB puan ortalamasi
96+16, TZB puani ise 95+15.9 olarak bulundu.Hastalarin 65’inin MRG’sinde anormal bulgu saptandi ve MRG’de hastalarda en sik (%16.5) parieto-oksi-
pital lobda gliotik sinyal degisikligi ve beyaz cevherde atrofi tespit edildi. Hastalarin 53’linde EEG’de patolojik bulgu saptandi ve en sik (%15.8) oksipital ve
parieto-oksipital lob kaynakli epileptiform aktivite tespit edildi. Hastalarin hipoglisemi seviyesi ile nérolojik sekeller, oftalmolojik patolojiler, MRG sonuglari ve
EEG sonuglan arasinda istatiksel olarak anlamli fark oldugu gortildii (p<0.05). Hastalarin hipoglisemi seviyeleri ile WISC-R ve AGTE test sonuglari arasinda
ise istatiksel olarak anlamli fark yoktu (p>0.05).

TARTISMA: Yenidogan hipoglisemisi, beyin hasarinin 6nde gelen nedenlerinden biridir. Diisiik kan glikoz seviyeleri uzun siireli veya tekrarlayici oldugunda,
akut sistemik etkilere ve norolojik sekellere yol acabilir. Semptomatik bebeklerin prognozlarinda nérolojik bozukluklar, serebral palsi, dgrenme giicliikleri,
zihinsel gerilik, direncli epilepsi, gdrme bozuklugu ve ndropsikiyatrik bozukluklar goriilebilir .13

Hipoglisemili hastalarin demografik verilerine baktigimizda, ¢alismamizda hastalarin %65.4’liniin erkek ¢ocuk oldugu gériildi. Per ve ark. Kayseri’de yeni-
dogan hipoglisemisinin ndrolojik sonuglarina baktigi calismada benzer sekilde hastalarin %71.6’sinin erkek gocuk oldugu tespit edilmis.'*>

Galismamizda hipoglisemili hastalarin 66°sinda (%49.6) norolojik sekel olmadigi tespit edildi. Nadeem ve ark.’nin yaptigi calismada yenidogan hipoglisemisi
olan bebeklerin 24 aylik takipleri sonucunda galismamiza benzer sekilde hastalarin 31’inde (%59.6) ndrolojik sekel olmadi§i saptanmis.® Yalnizoglu ve
ark’ yenidogan hipoglisemine bagl MRG bulgularinin incelendidi caligmada ise 13 hastanin yalnizca birinde (%7.6) norolojik sekel olmadigini bildirilmig. ¢

Literatiirde hipoglisemi ve norolojik sekel arasindaki iligkiyle ilgili farkli gdriisler mevcut olup bizim yaptigimiz calismada yenidogan hipoglisemili hastalarin
kan gekeri seviyesi ile norolojik sekel gelisimi arasinda istatiksel olarak anlaml fark oldugu gérdiik. Yenidogan dénemi kan sekeri seviyesi diistiikge EY,
epilepsi gibi norolojik sekellerin daha fazla oldugu tespit ettik. Bu farkliigin hipoglisemi icin farkli tani kriterleri kullanilmig olmasi ve degisken yaglarda
degerlendirilmis olmasindan kaynaklaniyor olabilecegini diislinmekteyiz.

Per ve ark. Kayseri’de yenidogan doneminde hipoglisemili hastalari inceledikleri calismada, en karakteristik MRG bulgusu olarak; periventrikiiler derin beyaz
cevherde T2 agirlikh gériintiilerde anormal yiiksek yogunluk alanlari ve/veya parieto-oksipital loblarinda gri beyaz cevher farkinin kaybi ile birlikte serebral
kortekste atrofiyi saptandi. Tium hastalarda posterior fossa yapilari ve bazal ¢ekirdekler normal gériildii.™ Bizim ¢alismamizda da literatiir ile uyumlu olarak
en sik parieto-oksipital (%16.5), oksipital (%12.8) ve parietal (%4.5) loblarda gliotik sinyal degisikligi ve beyaz cevherde hacim kaybi oldugu tespit edildi.

Semptomatik yenidogan hipoglisemisi sonrasi epilepsi sikligi %50'den fazladir.'”-"® Hipoglisemili hastalarla yapilan calismalarda, farkli oranlarda epilep-
si-hipoglisemi iligkisi goriildii. Per ve ark. yaptiklari calismada, hipoglisemili 60 yenidogan hastanin 41’inde (%68.3) epilepsi tespit etti. Yalnizoglu ve ark.,
24 hastanin 23’iinde (%95.8), Alkalay ve ark., 17 hastanin 12’sinde (%70.5), Caraballo ve ark., 15 hastanin 12’sinde (%80) ve Menni ve ark., 90 hastanin
16'sinda (%17.7) epilepsinin eslik ettigini buldu.®1"-2.2" Calismamizda ise 133 hastanin 31’inde epilepsi tespit edildi. Bu farkliliklarin hipoglisemi disinda
baska neonatal bozukluklarin eglik etmesi nedeniyle olabilir.

Hipoglisemi siiresi ve derinliligi arttikga hastalarda nérolojik sekel gelisme riski artar.??

SONUG: Hipoglisemili hastalarda epilepsi, serebral palsi, EY, dikkat eksikligi ve hiperaktivite bozuklugu gibi nérolojik sekeller ve kirma kusuru, sasilik, optik
sinir hipoplazisi gibi gérme bozukluklar daha sik gorilebilir.
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$S-41 Tek Sural Sinir Yaniti: Pediatrik Tip 1 Diyabette Diyabetik Periferik Noropati Taramasi icin Giivenilir ve Pratik Bir Yontem
Hiiseyin Bahadir Senol1, Ozge Yildinm Salbas?, Elif Naz Kadem', Mustafa Halk', Ayse ipek Polat’, Adem Aydin', Ayse Semra Hiz', Korcan Demir2, Ulug Yig'

': Dokuz Eyliil Qniversitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, izmir .
2: Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Izmir

Girig: Tip 1 diabetes mellitus (T1DM), ozellikle diyabetik periferik néropati (DPN) gibi mikrovaskiiler komplikasyonlarla iligkili olmasi nedeniyle 6nemli bir
kiiresel saglik sorunudur. DPN, 6ncelikli olarak alt ekstremitedeki duyu sinirlerini etkiler ve bu siirecte sural sinir belirgin sekilde etkilenir. DPN tanisinda
geleneksel yontem, (st ve alt ekstremitelerde dort motor ve dért duyu sinirinin degerlendirilmesini icerir. Motor testlerde, bilesik kas aksiyon potansiyelini
ortaya ¢ikarmak icin ¢ift noktal yiiksek yogunluklu stimiilasyon kullanilirken, duyu testlerinde depolarize olmus sinir liflerini degerlendirmek amaciyla tek
noktall daha diigiik yogunlukta bir uyaran uygulanir.

Amag: Bu calismanin amaci, pediatrik TIDM hastalarinda DPN tanisinda yalnizca tek bir sural sinir yaniti kullamiminin etkinligini geleneksel yontemle
karsilagtirarak degerlendirmek ve erigkin popiilasyonda kullanilan daha basit tetkiklerin uygunlugunu arastirmaktir.

Metot: Bu retrospektif ¢alismada, 204’i T1DM hastasi ve 38'i kontrol olmak (izere toplam 242 hastanin verileri analiz edilmistir. T1DM hastalarinda DPN igin
yas, cinsiyet, hemoglobin A1c diizeyleri, lipid parametreleri ve viicut kitle indeksi gibi risk faktérleri degerlendirilmigtir. Her iki grupta da sinir ileti caligmalari
incelenmistir.

Bulgular: T1DM hasta grubunda 30 hastada (%14,7) noropati saptandi. Tek sural sinirin incelenmesi DPN tanisinda, %83,3 duyarlilik ve %97,2 dzgiilliik ile
erigkin déneme gore daha yiiksek giivenilirligi destekledi (Tablo 1). Noropatik olan grupta saptanan risk faktorleri yiiksek viicut kitle indeksi, hastalik siiresi
ve ortalama HbA1c degeri yiksekligi idi. Bu risk faktorlerini dahil ederek yapilan ok degigkenli lojistik regresyon analizinde, HbA1c diizeyinin (p=0,005, OR:
1,473, %95 GA: 1,124—1,928) ndropati gelisimi ile bagimsiz olarak iligkili oldugu gdsterilmigtir. Viicut kitle indeksi SDS dederi ise ¢cok dediskenli modelde
istatistiksel olarak anlamli bulunmamistir (p=0,151). Néropatik olmayan T1DM hastalari ile kontrol grubu arasinda sural sinir yanitiarinin karsilastinima-
sinda, T1DM grubunda néropati olmasa bile sural sinir amplitiidlerinin diisiik (p=0.013) ve latans deg@erlerinin uzun (p=0.027) saptanmasi, erken dénemde
de etkilenmeyi gosterdi (Tablo 2).

Sonug: Pediatrik T1DM hastalarinda tek bir sural sinir yanitinin degerlendirilmesi, geleneksel sinir ileti ¢alismalarinin yerini alabilir. Bu ¢alisma, DPN tespi-
tinde hasta basi (point-of-care) cihazlarin kullanimini desteklemekte olup, klinik uygulamay! basitlestirip gelistirme potansiyeline igaret etmektedir.

Anahtar Sozciikler: Tip 1 diyabet yonetimi, diyabet komplikasyonlari, erken tani, sinir ileti caligmalari, uygun tarama zamani

Tablo 1:Noropatisi Olan Grupta Etkilenen Sinirler

Etkilenen Sinir n/%
Sural Sinir 21 (56.7)
Sural ve Tibial Sinirler 4(10.8)
Sural ve Peroneal Sinirler 4(10.8)
Sural, Peroneal, ve Tibial Sinirler 3(8.1)
Tibial ve Peroneal Sinirler 4(10.8)
Tibial Sinir 1(27)

Tablo 2: Néropatik Olmayan Grup ve Kontrol Grubunun Sural Sinir Yanitlarninin Karsilastiriimasi

Néropatik Olmayan T1DM (205 hasta) F??Z”H;s'tg)’ ubu p-degeri
Cinsiyet (erkek, /%) 104 (50.7) 12 (37.5) 0.186
Yas (yil) 14 (3.97) 14 (5.75) 0.760
TSH 2.20 (1.52) 2.27 (1.02) 0.786
Serbest T4 (ng/dL) 0.83 (0.16) 0.84 (0.13) 0.966
25-0H D Vitamini (ng/mL) 18.50 (10.20) 23.00 (13.59) 0.646
B12 Vitamini (pg/mL) 282 (182)° 263 (72) 0.682
Sural Latans (ms) 2.78 (0.84) 2.56 (0.71) 0.012
Sural Amplitid (V) 12.40 (7.98) 17.25 (9.55) 0.002
Sural Sinir ileti Hizi(m/s) 4775 (9.73) 49.75 (9.10) 0.084

a: Kayitlarina tam erigim saglanabilen 63 hastanin verileri analiz edilmistir.

Veriler medyan (IQR) olarak sunulmustur. IQR (interquartile range), tist ve alt ceyrekler arasindaki farki temsil etmektedir.
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$S-42 Spinal Muskiiler Atrofi Hastalarinda Nusinersen Doz Oncesi idrar Protein/Osmolarite Oraninin Retrospektif Degerlendirilmesi: Gok
Merkezli Pilot Calisma

Hiiseyin Bahadir Senol1, Gizem Yildiz2, Ezgi Gaglar®, Mustafa Kémiir?, Gizem Dogan*, Gamze Sarikaya Uzan®, Ayse ipek Polat', Adem Aydin', Ayse Semra
Hiz', Alper Soylu®, Ulug Yis'

': Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, [zmir

2: Denizli Devlet Hastanesi, Cocuk Nefrolojisi Bilim Dali, Denizli

3: Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Mersin

4: Sagiik Bilimleri Universitesi Tepecik Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dall, zmir

5: Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nefrolojisi Bilim Dah, [zmir

Amag: Spinal Muskiiler Atrofi (SMA) hastalarinda, nusinersenin her dozundan énce renal toksisite degerlendirmesi amaciyla proteiniiri agisindan idrar
tetkiki onerilmektedir. Ancak, bu hastalarda azalmis kas Kitlesine bagl olarak idrar kreatinin diizeyi diisiik oldugundan, idrar protein/kreatinin orani (iP/
Kr) siklikla patolojik bulunmakta ve tedavi éncesinde belirsizlik yaratmaktadir. Bu ¢alismada, diisiik kas kitlesine sahip hastalarda kullanilan idrar protein/
osmolarite oraninin(iP/0sm) islevselligini degerlendirmek ve idrarda kreatinin atimi ile biyokimyasal parametrelerin tedavi yanrtindaki roliinii belirlemek
amaglanmigtir.

Metot: Bu retrospektif calismada, lic merkezdeki SMA hastalarinin tedavi dncesi klinik ve laboratuvar verileri incelendi. Motor fonksiyonlarin degerlendiril-
mesinde HMSFE skorlari kullaniimigtir.

Bulgular: Calismaya 33 SMA hastasi dahil edilmigtir. Hastalarin %79’unda(n=26) iP/Kr degeri yasina uygun referans araliinin iizerindeydi. iP/Osm ise
yalnizca dért hastada (%12) artmis diizeyde protein atilimi ile uyumlu bulundu ve bu olgular ileri degerlendirme amaciyla nefrolojiye danisildi. Ug tipte de
iP/Kr medyan degerleri normal aralidin iizerindeyken (<0,2 mg/mg) iP/Osm degeri medyan degeri normal araliktaydi (<0,033 mg/dL/mosm/kg) (Tablo 1).
Ayrica, doz sayis! ile IP/Osm arasinda zayif diizeyde negatif bir korelasyon vardi (r = -0.398, p = 0.02). Bununla birlikte, idrar kreatinin/osmolarite (iKr/Osm)
ile HMISFE arasinda tiim gruplarda orta diizeyde pozitif bir korelasyon saptandi (r = 0.558, p = 0.003). Tip 2 ve 3 hastalarda ise bu iligki daha giclii olup
gliclii ve pozitif bir korelasyon gozlendi (r = 0.743, p< 0.001).

Tablo 1: Spinal Muskiiler Atrofi Hastalarinin Nusinersen Dozu Oncesi Degerleri

SMA Tip 1(n=11)

SMA Tip 2 (n=15)

SMA Tip 3(n=7)

Yas (Ay) 28 (5-100) 130.5 (26-187) 146 (136-176)
Onceki Nusinersen Doz Say!si 10 (0-23) 15 (0-18) 15 (1-16)
HMSFE Skoru 30 (14-64) 29.5 (14-54) 49 (40-64)

idrar Protein/Kreatinin
(mg/mg)

0,49 (0,15-1,41)

0.35 (0,12-1,02)

0,26 (0,14-1,04)

idrar Protein/Osmolarite
(mg/dL/mosm/kg)

0,02 (0,006-0,052)

0,012 (0,008-0,078)

0,025 (0,016-0,042)

idrar Kreatinin/Osmolarite
(mg/dL/mosm/kg)

0,041(0,008-0,120)

0,042 (0,01-0,07)

0,131 (0,017-0,181)

Degerler normal dagilim géstermedigi igin medyan (geyrekler arasi aralik) seklinde belirtilmistir.

Sonug: iP/0sm, SMA hastalarinda daha giivenilir sonuglar saglamakta ve bu hasta grubunda renal takibin etkinligini artirmaktadir.iKr/Osm ile HMSFE ara-
sindaki iligki tedavi yanrtinda biomarker olarak kullanilabilecegini desteklemektedir.
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$S-43 Uykuda Siirekli Diken Dalgal Epileptik Ensefalopati (ESES/CSWS)’li Cocuklarda Giincel Tedaviler Sonrasi Tedavi Yanitinin Uzun
Donemde Norokognitif Testler, Elektroensefagrafi ve Serum Biyobelirtecleri ile Birlikte Degerlendirilmesi

Celil Yilmaz", Sibgatullah Ali Orak', Muzaffer Polat", Ash Kiibra Atasever", Gisil Gerci Kubur', Tugce Ozer Usta2, Fatma Taneli?, Aybike Ecmel Cinkara®
"Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Ana Bilim Dali

2Celal Bayar Qniversitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Psikiyatri Ana Bilim Dali
3Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi Biyokimya Ana Bilim Dali

GiRiS
Uyku sirasinda elektriksel status epileptikus (ESES), hizli g6z hareketi olmayan (NREM) uykunun tamamina yakinini kapsayan siirekli epileptiform aktivi-
tenin anormal bir elektroensefalografik (EEG) Oriintiisii ile karakterizedir [1].

EEG anormallikleri bilissel ve/veya davranigsal regresyonla iligkili oldugunda uyku sirasinda sivri dalga aktivasyonu (CSWS) olan gelisimsel ve/veya epileptik
ensefalopati (DEE/EE-SWAS) olarak tanimlanmaktadir. Biligsel eksiklikler edinilmis afazi veya isitsel agnozi gibi belirli bir alanlarda da sinirli olabilir (6rnegin
Landau-Kleffner sendromu). Bu fenotipler ,tipik ESES hastalan“ olarak adlandiriimaktadir.

ESES tedavisinin ilkeleri, ndbetleri kontrol etmeyi ve hastalarda nérogelisimsel hasari azaltmak igin anormal degarjlar etkili bir sekilde bastirmayi amag-
lamaktadir [2].

Caligmamizda EE-SWAS’li olgularda kortikosteroid tedavsine farmakodinamik/yanit

biyobelirteclerini dlgmeyi amagladik. Elektrofizyoljik biyobelirtec olarak EEG‘de SWI orani, davranigsal/biligsel biyobelirtec olarak bazal dziieyi ile kargilagtir-
mali norokgnitif tesleri ve daha énce calisiimamig molekiiler biyobelirteg olarak kanda glial fibriler asidik proteini(GFAP) planlandik.

MATERYA-METOD

Bu calismada Ocak 2022 ile Aralik 2023 tarihleri arasinda Manisa Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Norololoji kliniginde hospitalize edilen ESES
ve EE-SWAS’I hastalarin verileri toplandi.

YONTEM
Katihmcilar
Cahismamiz retrospektif ve kesitsel olacak sekilde tasarlandi. Ocak 2022 ile Aralik2023

tarihleri arasinda; Manisa Celal Bayar Universitesi Cocuk Noroloji ana bilim dali tarafindan takip edilen 6-12 yaslar arasinda 2022 yilindaki the Interna-
tional League Against Epilepsy (ILAE (20) siniflamasina gore ESES ve Uykuda Diken Dalga Aktvivasyonlu Gelisimsel ve/veya Epileptik Ensefalopatiler(D/EE
SWAS) tani kriterlerini kargilayan 11 tane hastamiz dahil edildi. ESES ve D/EE SWAS tanilari hastalarimiz deneyimli cocuk nérolojisi hekimi tarafindan
yardimci tani tetkikleri de yapilarak konulmustur. Ayni sekilde Manisa Celal Bayar Universitesi Cocuk ve Ruh Saghgi ve Hastaliklar ana bilim dalindaki
deneyimli gocuk psikologu tarafindan o yasa ¢zgiin 4 farkli psikometrik testi uygulandi. Galisma Manisa Celal Bayar Universitesi Etik Kurulu tarafindan
05.06.2023 tarihinde 482 numarali karar ile onaylandi ve tiim ebeveynler yazil bilgilendirilmig onam verdi.

Dahil etme kriterleri;

Hastalarin yasi 6 ila 12 yil arasinda olmasi

REM disi uykuda yavas uykuda diken dalga indeksi (SWI) >=%85 olan bilateral uyku kaynakli epileptiform aktivite olmasi
Daha 6nce kortikosteroid tedavi uygulanmamig olmasi

SWr'yi potansiyel olarak arttirabilecek karbamazepin, okskarbazepin ve vigabatrin gibi ilaglarin kullaniimamig olmasi

Diglama Kriterleri;

Hastalarin 6 yastan kiigiik ve 12 yastan biiyiik olmasi.

Yapisal veya edinilmig patolojilerin olmasi

Galigmamizin dncesinden tanimlanmig psikiyatik hastalik olmasi

Kortikosteroid kullanimina kontrendike olan akut veya kronik enfeksiydz hastalik, immiin yetmezlik, diabetes mellitus, karaciger ve gastrointestinel
hastaligi olmasi

o Tedavi Oncesi; Bazal klinik, elektrofizyolojik, psikometrik analiz ve serumda GFAP biyobelirtecleri degerlendirildi.

Klinik degerlendirme

e ESES ve D/EE SWAS grubunun tibbi 6zgegmis 6ykiis; nobet baglangic yagsi ve ESES baslangig yasi, cinsiyet, ndbet 6zellikleri, kortikosteroid tedavi-
sinden dnce ndbet siklidi, atipik sunumlar (atipik absans, negatif miyoklonus veya/veya orofaringeal semptomlar dahil), bilissel islev, almakta oldugu
farmoklojik tedavisi, beyin manyetik rezonans goriintiileme (MRI) ve epilepsi gen panel sonuclari kayit edildi. Tim hastalara rutin kan, kan biyokimya-
s1, elektrokardiyogram, kan basinci takibi, gogtis rontgeni, T hiicre nokta testi (T-SPOT.TB) ve ilgili kontrendikasyonlar diglamak icin diger muayeneler
yapildi. Tiim hastalarda nérolojik muayene normaldi. ESES ve D/EE SWAS tanisi; ILAE 2022 kriterlerine gore bir pediatrik norolog tarafindan konuldu
(20). Psikometrik testler ebeveynler esliginde cocuk psikologu dnergelerine uyarak yapildi.

Elektrofizyolojik degerlendirme

e  ESES ve D/EE SWAS li hasta grubunun EEG incelemeleri 18 kanalli digital EEG cihazi ile uluslararasi 10-20 sistemine gére Nihon-Kohden video-EEG
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kullanildi .Standardize edilmis 21 elektrod kullanilarak referans ve bipolar montajlar uygulanarak yapildi. Standart aktivasyon yontemleri olarak hi-
perventilasyon ve aralikli fotik uyari kullanildi. Gekim esnasinda hastanin gozleri kapali iken 30 cm uzaga yerlestirilen flag lambasi ile aralikli fotik
uyari 3-33 Hz araligi kullanilarak yapildi. Hastalarin uyku EEG kayitlari ise  REM digi uykunun 1. ve II. Evreleri dahil olmak iizere en az 45 dakikaydi.

e Tiim EEG bulgular SWI i¢in gérsel olarak hesaplandi. Bu, ESES Klinik tanisi olan hastalarda retrospektif bir calisma oldugundan, SWI, 30 dakika veya
daha uzun siireli REM disi uykuda >1 sivri dalga kompleksi (SWI), NREM uykusu sirasinda >1 dikenli 1 saniyelik boimelerin yiizdesi olarak él¢tildii .

e  EEG degerlendirmeleri tedaviden dnce,tedaviden hemen sonra ve tedavinin bitiminden 8 ay sonra sonunda gerceklestirildi. Her hastanin yas, cinsiyet,
nébet baslangic yasi, nobet ozellikleri, ndbet sikligi ve tedavi dncesi biligsel fonksiyon testleri gibi ayrintili Klinik verileri kaydedildi. Tim hastalarin
beyin manyetik rezonans gériintiileme (MRG) ve genetik testleri (epileptik ensefalopati gen paneli) vardi. Steroid dncesi EEG ve SWI ozellikleri de
kaydedildi.

e Psikometrik analiz

e  Tiim katihmcilara kortikosteroid tedavisi 6ncesi néropsikolojik degerlendirme olarak Wechsler Intelligence Scale for Children (WISC-R), Stroop Colour
and Word Test (SCWT), Tifaldi alici/ifade edici dil, Bender Visual-Motor Gestalt Testleri uzman Klinik psikolog tarafindan uygulandi.

e WISC-R iilkemizde Savasir ve ark tarafindan yapilan ¢aligma ile Tiirk kiiltiiriine uyarlanmigtir ve dlgedin, zeka diizeyinin degerlendirmesinde giiveni-
lirligi ve gecerliligi tammlanmigtir . Bu test sozel alt testler olarak genel bilgi, benzerlikler, aritmetik, kelime bilgisi ve sayi siralamasi, performans alt
testleri olarak ise resim tamamlama, resim diizenleme, bloklarla desen, parga birlestirme ve kodlama kullanilmigtir.

e  SCWT: Birbiriyle yarigan iki uyarandan birinin engellenmesi ve digerine iligkin dikkatin siirdiriilmesi islevini 6lgmektedir. Dikkat kaybina yol acan
uyaranlarin engellenme giiciiniin ve uygun olmayan uyaranlara verilen yanitin bekletilme yeteneginin degerlendiriimesinde kullanilan bir testtir. Testin
6-11 yag grubuna yonelik Tirkge uyarlama c¢alismasi 2002 yilinda Kilig ve Kogkar tarafindan yapiimistir.

e Bender Visual-Motor Gestalt Testi gorsel hareket motor algilamada regresyon, fonksiyon kaybi olup olmadigini anlamak {izere ve gdrsel motor iglev-
selligin gelisimsel olarak degerlendirilebilmesi amaciyla kullaniimigtir.

e Calismamizda alici ve ifade edici dil becerileri Tiirkge ifade ve Alici Dil Testi (TIFALDI) ile degerlendirilmistir.

Biyobelirteg Dederlendirilmesi

e Aksoy ve arkadaglarinin Evalution of GFAP, S100B and UCHL-1 Levels in Children With Refractory Epilepsy grubundaki ESES hastalarini incelemeye
aldik. Bu grubun benzer yasdaki kontrol grubuna gore anlamli derecede yiiksek saptadigimiz GFAP degerlerini tekrar ¢alismaya aldik.

e Hastalardan alinan vendz kan drnekleri antikoagiilan icermeyen pihtilasma aktivatorlii tiiplere alinmigtir. Kan érnekleri 3000 devirde 15 dakika santri-
fiij edilerek serumlari ayriimis ve -80° C’de analiz edilinceye kadar saklanmistir. Serum érneklerinde GFAP konsantrasyonlari Enzim Linked immuno-
assay (ELISA) yéntemiyle analiz edilmistir. Tek seferde analizler gergeklestirilmistir. ELISA yikama islemleri otomatik yikama cihaziyla (BioTek ELx50
BioTek Instruments Inc. Highland Park, Winooski, VT, ABD) yapilmis, absorbans okumalari ELISA okuyucusunda (BioTekEpoch,BioTek Instruments Inc.
Highland Park, Winooski, VT, ABD) gerceklestiriimisgtir.

e Serum GFAP diizeyleri Human GFAP ELISA Kit (FineTest, Cin) ile kit prospektiisiinde belirtilen prosediirlere gére analiz edilmistir. Kit hassasiyeti 0.188
ng/mLdir. Kitin 6lgiim araligi 0.313-20 ng/ml’dir. Kitin intra-assay precision CV degeri <%8, inter-assay precision CV degeri <%10 olarak hesaplan-
migtir.

Tedavi Modalitesi

e  Tiim hastalara rutin kan, kan biyokimyasi, elektrokardiyogram ve kan basinci élgiimii yapildi. Tim hastalarimiza intravenéz metilprednizolon 30 mg/
kg'/giin , iic ardisik giin boyunca uyguland:.Uygulama giinde bir kez 30-60 dakika boyunca intravenz infiizyon seklinde gerceklestirldi. intravenéz
metilprednizolon tedavisi sirasinda hastalarin kan sekeri, kan basinci, kalp ritmi ve elektrolit seviyeleri izlendi. Tiim hastalara D vitamini destegi verildi.
Bir yillik izlem sonrasi steroid tedavisine bagh yan etki gézlenmedi.

e Bu tedavi protokolii 4 ay boyunca her 4 haftada biri tekrarlandi. Tedavi bitiminden 2 ay sonra ve 8 ay sonra norobilissel degisimi degerlendirmek
amaci ile iki kez daha norokognitif testleri kargilagtirmali olarak degerlendirdik. Tedavinin kronik etkilerini degerlendirme amaci ile 8 ay sonra GFAP
degerlerini ve EEG bulgularini kayit altina aldik.

istatistik Analiz

e Aragtirma verileri SPSS 27.0 istatistik programi kullanilarak degerlendirilmistir. Siirekli degiskenlerin normal dagiima uygunlugu gorsel (histogram ve
olasilik grafikleri) ve analitik yontemler(Kolmogorov-Smirnov/Shapiro-Wilk testleri) kullanilarak arastinlmistir. Aragtirmanin tanimlayiVE ci istatistikleri
ortanca, persentil 25 ve persentil 75 kullanilarak gésterilmistir. Bagimli gruplarda siirekli dediskenlerin parametrik 6zellikleri tasimayanlarinin karsi-
lastinimasinda Wilcoxon Testi veya Friedman Testi kullanilmistrr. istatistiksel anlamlilik icin p degerinin 0,05’den kiigiik saptanmasi kosulu aranmistir.

SONUGLAR

Caligmaya alinan hastalardan iki tanesinde baslangigta GFAP alinmamasi, iki hastanin dort aylik kiir tedavisini kendi istekleri nedeniyle tamamlamadiklari
ve bir hastanin tedavi kiirii sonrasi kontrole gelmedigi icin 7 kiz ve 4 erkek olmak (izere toplam 11 EE-SWAS tanili cocuk dahil edildi.

Tedavi sonrasi hastalarimizin mevcut klink verileri ile birlikte tedavi modalitesine yanit olarak klinik ve EEG bulgulari ile nérobiligsel durumlarini yansitan
bazal norokognitif testleri ve GFAP diizeyleri kargilagtirmali olarak degerlendirildi.

Klinik Bulgular

Klinik verilere dayanarak ndbet baslangic yasi 2 ile 6 yil 6 ay arasinda degisirken, ESES baslangici 3 ila 5 yil 2 ay arasinda degisiyordu. Her gocuk tedaviden
sonra en az 6 ay takip edildi ve ortalama takip siiresi 1 yil 4 ay oldu. Noébetsizlik, son takipten en az 1 yil 6nce ndbet aktivitesi olmamasi olarak tanimlandi.

Tim gocuklar dncesinde epilepsi tanili olup takiplerinde davranigsal sikayetler ve EEG bulgularina gore D/ EE-SWAS tanisi almiglardi. Hastalara steroid
tedavi protokolli uygulanmadan once valproik asit (VPA), levetirasetam, klobazam tedavilerinden tekli veya ¢oklu kombinasyonlarini almaktaydi. Nobet
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semiyolojisinde 6 hastada fokal nébetler (orofaringelal otomatizmal fokal motor nébetler) ve 5 hastada jeneralize tonik klonik ndbet dykiisii bulunmaktaydi
. Ayni zamanda tiim hastalarda ndbetler aralikli olarak devam edip ndbet kontrolii saglananamamigti. Gocuklarin hepsine kranial MR goriintiileme, GRIN2A
dahil genis epileptik gen paneli ve metabolik tetkikleri yapildi. Higbir hastada yapisal genetik veya metabolik patoloji yoktu. Klinik nébet yaniti icin tedavi
sonrasi 6 aylik stire kisa olsa da 4 hastada hi¢ nébet olmadi. Kalan 7 hastada ise nobet sayi ve siiresinde belirgin azalma saptandi.

EEG bulgulari

ESES tanisi sirasinda bakilan uyku EEG sindeki 9 hastamiz da hepsinde (%81) bilateral epileptiform desarjlar gbzlenirken, 2 hastada (%18) unilateral
desarjlar kaydedildi. ESES tanili hastalarmizin tamaminda EEG’deki SWI (sivri ug-dalga indeksi) gorsel olarak hesaplandi.

Toplam tedavinin siiresi dort ile alti ay arasinda idi. Steroid tedavisinin EEG iizerindeki etkinligi iki gruba ayrild:
(1) Etkili: ESES paterni ortadan kalkti veya SWI tedavi sonrasi >%50 oraninda iyilesti;
(2) Etkisiz: SWI azalmasi <%50 veya artis olarak degerlendirildi.

Elektrofizyolojik biyobelirteg olarak izlemde bakilan EEG lerde tiim hastalarda tedavi oncesi SWI (%100) =%85 iken, tedavi sonrasi 4 (%36) hastada EEG
tamamen normaldi. Kalan 7(%64) hastada ise SWI orani >%50 azalma saptand..

Bu sonuglar dogrultusunda SWI indexi tamaman diizeldi.
Psikometrik bulgular

Steroid tedavisi goren hasta grubunda, tedavi dncesi ve sonrasi takip dénemlerindeki WISCR sozel performans ve toplam zeka puanlar arasindaki istatis-
tiksel anlamlilik Friedman testi kullanilarak degerlendirilmistir. WISCR Sozel 1Q degerlerinde tedavi dncesi ve sonrasi arasinda fark saptanmazken, WISCR
Performans 1Q ve Toplam 1Q tedavi sonrasi degerlerin tedavi 6ncesine gore yiikseldigi saptandi, ancak istastistiksel olarak anlaml fark saptanmadi (WISC
R performans p: 0.328, WISC R total p:0.247) (Tablo 1).

Tablo 1. WISC R Sozel, performans ve total puanlarin sterod uygulamsi 6ncesi ve sonralan arasindaki degisimlerinin degerlendirilmesi

1.uygulama 2.uygulama 3.uygulama p
WISC R Sézel 74,0(58,0-79,5) 72,0(57,0-83,0) 72,0(62,0-90,5) 0,809
WISC R Performans 88,0(55,5-107,5) 92,0(57,5-117,5) 101,0(68,5-113,5) 0,328
WISC R Total 78,0(54,0-93,5) 80,0(54,0-102,0) 86,0(62,5-102,5) 0,247

Veriler ortanca(persentil 25-75) ile 6zetlenmisti, p<0,05, *: Friedman testi
Steroid tedavisi gbren hastalaraimizdaki Tifaldi alici dil ve Tifaldi ifade edici dil testlerin tedavi 6ncesi ve sonrasi takip donemlerindeki arasindaki istatistik-
sel anlamlilik Friedman testi kullanilarak degerlendirilmistir. Tifaldi alici dil degerlerinde tedavi sonrasi ilk degerlendirme puani tedavi dncesi puana gore
daha yiiksek saptanmis olup istatisitksel olarak anlamli bulunmustur (p: 0,044). Tifaldi ifade edici dil puaninda ise tedavi sonrasindaki ikinci degerlendirme
puani tedavi 6ncesine gére arttigi saptandi, ancak istatistikel anlamli iligki saptanmadi(p:0,318) (Tablo 2).

Tablo 2. Tifaldi alici dil ve Tifaldi ifade edici dil puanlarin steroid uygulamasi dncesi ve sonralar arasindaki degisimlerinin degerlendirilmesi

1.uygulama 2.uygulama 3.uygulama p
Tifaldi alici dil 95,0(86,5-98,5) 102,0(97,5-111,5) 98,0(94,0-108,5) 0,044
Tifaldi ifade edici dil 123,0(108,5-132,0) 114,0(104,0-131,5) 129,0(113,5-133,5) 0,318

Veriler ortanca(persentil 25-75) ile 6zetlenmisti, p<0,05, *: Friedman testi
Steroid tedavisi gbren hastalarimizdaki Bender Gestalt Gorsel motor algilama testi iligkisi i¢in tedavi dncesi ve sonrasi takip dénemleri arasindaki istatistik-

sel degerlendirme Friedman testi kullanilarak degerlendirilmistir. Bender Gestalt Gorsel motor algilama testi degerlerinde tedavi dncesi ve sonrasi arasinda
fark saptanmadi (p: 0.069) (Tablo: 3).

Tablo 3: Bender Gestalt Gorsel motor algilama testi puanlarin steroid uygulamasi dncesi ve sonralari arasindaki degisimlerinin
degerlendirilmesi

1.uygulama 2.uygulama 3.uygulama P

Bender Gestalt

2,0(1,0-9,5) 1,0(,5-13,5) 1,0(,0-7,0) 0,069
Veriler ortanca(persentil 25-75) ile 6zetlenmigti, p<0,05, *: Friedman testi

Steroid tedavisi oncesi ve sonrasinda hastalanmizdaki SKWT iligkisine

bakildiginda hastalarin bélimleri tamamlama siireleri, hata ve diizeltme ortalamalarinin grup degiskenine gore anlamli bir farklilik gosterip gostermedigini
belirlemek amaciyla Friedman Testi uygulanmigtir. Buna gére gruplarin Stroop1 ve Stroop2 toplam tamamlama siiresi; tedavi sonrasindaki birinci ve ikinci
toplam tamamlama siiresi tedavi dncesine gore azalmis olup istatistiksel anlamli iligki saptanmigtir(sirayla p: 0.008, p: 0.008). Stroop3 toplam tamamlama
stiresi tedavi sonrasindaki ilk testin tedavi 6ncesi teste gore azaldigi izlenmis olup bu durum istatistiksel agidan anlamli bulunmustur (p:0.010). Stroop4
toplam tamamlama siiresi tedavi sonrasindaki ikinci testin tedavi oncesi teste gére azaldigi izlenmis olup bu durum istatistiksel agidan anlamli bulun-
mustur (p:0.032). Stroop5 toplam tamamlama siiresi tedavi sonrasi tesler ile tedavi dncesi teste gére anlamli bir iligki saptanmamgtir (p:0.417) (Tablo 4).
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Tablo 4: Stroop toplam siirelerinin tedavi dncesi ve sonrasi uygulamalar arasindaki degisimlerinin degerlendirilmesi

1.uygulama 2.uygulama 3.uygulama P
Stroop 1 toplam siire 28,0(21,3-36,8) 17,0(14,3-27,0) 14,0(13,0-15,8) 0,008'2
Stroop 2 toplam siire 28,0(24,8-33,8) 19,0(17,3-24,8) 18,0(16,0-20,0) 0,008'2
Stroop 3 toplam siire 31,0(28,3-46,5) 24,0(21,3-28,8) 19,0(16,5-30,5) 0,010"
Stroop 4 toplam siire 43,0(36,0-69,0) 31,0(25,8-49,3) 30,0(28,3-39,3) 0,032?
Stroop 5 toplam siire 55,5(40,3-73,5) 42,5(37,8-51,3) 47,0(34,5-54,0) 0,417

Veriler ortanca(persentil 25-75) ile 6zeflenmigtir, p<0,05, *: Friedman testi

STROOP 1: Siyah olarak basiimis kelimeleri okuma, STROOP 2: Renkli olarak basiimig kelimeleri okuma, STROOP 3: Sekillerin rengini soyleme, STROOP 4:
Renkli olarak basilmig renk ismi olmayan kelimelerin rengini séyleme, STROOP 5: Renkli olarak basiimig renk isimlerine iligkin kelimelerin rengini séyleme

Serum Biyobelirtecleri

Cocuklardaki tedavi 6ncesi serum GFAP seviyesi (39,3 ng/ml) ve tedavi sonrasi serum GFAP (20,48 ng/ml) seviyesinden anlamli derecede disiiktii ve
istatistiksel olarak anlaml bir iligki tespit edildi (Tablo 5).

Tablo 5: Steroid tedavi dncesi ve sonrasi serum GFAP seviyeleri arasindaki iligki.

Tedavi Oncesi Tedavi Sonrasl

Gfap(ng/dl) Ortalama+SS Ortanca(Pers 25-75) Ortalama+SS Ortanca(Pers 25-75) P
103,1 £116,3 39,3 (24-163,2) 29+228 20,4 (15,8-38,2) 0,016
Veriler ortanca(persentil 25-75] ile 6zetlenmigtir, p<0,05, *: Wilcoxon Testi
TARTISMA

Uykuda Elektriksel Status Epileptikus (ESES), Yavas Uyku Sirasinda Status Epileptikus ile ilgili Ensefalopati olarak da bilinir, uyku sirasinda bilissel gerileme
ve epileptik anormalliklerle karakterize yasa bagli bir epilepsi sendromunu ifade eder.

ESES’li hastalarda tanisal ve tedavi yanit agisinda biyokimyasal biyobelirte¢ olarak sitokinlerle yapilan ¢aligmalar bulunmaktadir. ESES'li 11 ¢ocukta ve 20
saglikli kontrolde serum sitokin diizeylerini aragtiridigi bir ¢alismada IL-1a, IL-6, IL-8, IL-10 ve CCL2 diizeylerinin ESES grubunda kontrol grubuna kiyasla
anlamli derecede daha yiiksek oldugu gdsterilmistir. Steroid tedavisinden sonrada olgularin yaklasik yarisinda IL-6’nin anlamh distiigi ve buna EEG ve
noropsikolojik degerlendirmelerinde anlamli iyilesmeler eglik etti igin yazarlar immunoterapinin IL-6 {izerinden etkin oldugunu ileri siirmislerdir. Ancak
baska bir caismada ise ESES’li hastalarda sitokin diizeylerinde farklilik gézlenmedi bunu da yazarlar hasta segimi ile ilgili oldugunu diigtinmiglerdir [2].

Epilepsi ve GFAP iliskisinin degerlendirildigi ¢calismalarda akut ndbet ve ilaca direncli epilepsi ve epileptik ensefalopatili hastalarda GFAP degerinin artti ile
ilgili bir cok caligma bulunmaktadir. Epilepsi ve GFAP iligkisinin degerlendirildigi ¢alismalarda akut nébet ve ilaca direncli epilepsi ve epileptik ensefalopatili
hastalarda GFAP degerinin arttigi ile ilgili bir cok ¢alisma bulunmaktadir Buna dayanarak biz daha spesifik hasta grubu olan ESES’li hastalarda steroid
tedavisine yanit olarak daha 6nce caligilmamis olan biyokimyasal bir biyobelrteg olarak GFAP’a bakmayi amaglamigtik [3].

Bizim epileptik ensefalopatili hastalarda yaptigimiz bir calismada GFAP dederini diger epilepsi grubuna gdre daha yiiksek saptadik. Bunu da akut nébetten
bagimsiz altta yatan primer hastaligin nérodejeneratif yikimi, ndbetlerin sikli§i ve/veya EEG’deki yaygin bozukluk ile iligkili olabilecedini ileri siirmiistiik .Bu
calismayi da planlarken homojen bir hasta grubu igerisinde ESES li hasta grubunu degerlendirdik [3].Bu grubda tani ve prognoz agisindan degil tedaviye
yanit biyobelirtic olarak GFAP’I dederlendirdik. Daha énce bununla ilgili bir calisma bulunmamaktadir. Sonugta steroid tedavi sonrasi hastalarimizda
GFAP degerinin belirgin diismesi tedaviye yanit acisindan klinik, elektrofizyolojik ve nérokognitif testlerin yaninda GFAP’In da kullaniimasi gerektigini dii-
stinliyoruz.Pubmed taramasi ile yapilan bir literatiir taramasinda konvansiyonel antindbet ilaclarla tedavi edilen hastalarin %34‘ilinde, steroidlerle tedavi
edilen hastalarin %63‘iinde, benzodiazepinlerle tedavi edilen hastalarin %42‘sinde ve cerrahi sonrasi hastalarin %84‘linde elektroensefalografide iyilesme
gosterildi [4].

ESES‘in neden oldugu bilissel ve dil eksiklikleri zellikle ESESi uzun siireler (3 yildan fazla) deneyimleyen hastalarda devam edebilir (4, 5). idiyopatik ESES'li
24 cocugu iceren bir calisma, ESES remisyonundan sonra gocuklarin yalnizca %25inin néropsikolojik bozukluklardan tamamen kurtuldugunu buldu (6). Bu
nedenle, ESES tedavisinin ilkeleri ndbetleri kontrol etmeyi ve hastalarda norogelisimsel hasari azaltmak icin anormal desarjlan etkili bir sekilde bastirmayi
hedefler [3].

Hasta sayimizi goz éniinde bulundurdugumuzda tedavi sonlandirma orani yiiksekti.

Caligmanin en zayif tarafi hasta sayisinin diisikliigiydii. Bu da steroid tedavisinin nébet kontrolii ve biligsel diizelme (izerindeki etkisi olan nébet baglama
yasl, sikligi, nobet tipi ve EEG’de ki ESES paterninin siiresi gibi faktorler (izerinden iddiali yorum yapmamizi engelledi. Diger bir eksigimizde steroid tedavisi
kesiminden sonra ESES'li olgularda klinik ve elektrofizyolojik bulgularin tekrarlamasini degerlendirmemiz olmustu. Bununla birlikte steroid tedavisine yanit
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icin serumda GFAP calisiimasinin bir ilk olmasi ve bunun da tedaviye yanitin degerlendiriimesinde etkili oldugunu gdstermis olduk.

Kaynaklar:

16.

17.

18.

19.
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S§S-44 Yapay Zeka Teknikleriyle Kendini Sinirlayan Sentrotemporal Dikenli Epilepsi (SeLECTS) Tanisi Alan Hastalarin Uykuda Diken Dalga
Aktivasyonu lle Giden Epileptik Ensefalopati (EE-SWAS) Tablosuna llerlemesini Tahmin Edebilir Miyiz?

Emine Celik', Aydin Kaya?, Ali Seydi Kegeli?, Hakan Ercelebi3, Turgay Celik*, Ercan Demir’, Tugba Hirfanoglu', Esra Serdaroglu’, Meraj Siddiqui®, Ebru
Arhan'

'Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi

2Hacettepe Universitesi Bilgisayar Miihendisligi
SBagkent Universitesi Tip Fakiiltesi

#Tiirk Havacilk ve Uzay Sanayii A.S.

Anahtar Kelimeler: Epilepsi, Makine Ogrenmesi, Yapay Zeka

Amac

Kendini sinirlayan sentrotemporal dikenli gocukluk ¢agi epilepsisi (Self-Limited Epilepsy with Centrotemporal Spikes- SeLECTS) tanil bazi hastalar tekrar-
layan nébetler ve uykuda diken dalga aktivitesi ile giden epileptik ensefalopatiye (Epileptic Encephalopathy with Spike Wave Activation in Sleep EE-SWAS)
ilerleyebilmektedir. Bu ¢alismada dinlenme halindeki EEG verilerinden hastalarin prognozunu, nobet tekrarini ve EE-SWAS’a gidisi tahminlememizi destek-
leyecek bir Yapay Zeka araci gelistirmeyi amagliyoruz. Bu hastalar dnceden tahminlemek, tedavi diizenlemelerine yardimei olacak ve yakin hasta takibini
saglayacakir.

Yontem

Galisma grubu, 5 yillik takip siiresi boyunca EE-SWAS>a ilerleyen 28 hastadan, kontrol grubu ise iyi prognozlu 24 hastadan olusturuldu. Her 6rnek icin 19
EEG kanalinin sentrotemporal bélgeleri hedefleyen elektrotlari incelendi. EEG sinyallerini Makine Ogrenmesi (ML) ortamina aktarirken MNE-Python ve MAT-
LAB uygulamalari kullanildi. EEG sinyallerinden dncelikle 200 Hz frekansinda érneklemler alinarak Maxwell filtresi uygulandi. On islemenin ardindan, her bir
kanal icin standart sapma, varyans, Hjorth parametreleri gibi 36 genel istatistiksel 6znitelik ve Gii¢ spektral yogunluk (Power spectral density) dznitelikleri
¢cikanlarak toplamda 252 dznitelik gikariimistir. Relieff yontemi ile en anlamli 30 6znitelik segilerek siniflamaya dahil edildi. ML i¢in 3 katmanli yapay sinir
agi (NN), destek vektor makinesi (SVM), rastgele orman (RF) algoritmalar kullanildi ve genelleme yontemi olarak 5-katli capraz dogrulama uygulandi.

Bulgular

Yontemlerden SVM, hasta prognozunda %83 ile en yiiksek siniflandirma dogruluguna ulasirken Yapay Sinir Aglan (YSA) yontemi %78, K en yakin komgu
yontemi ise %75 ile en diisiik bagarimi gdsterdi.

Sonuc

Literatiirdeki sonuglarla karsilastinidiginda, SVM’nin yiiksek bir performans gosterdigi ve ML kullaniminin SeLECTS hastalarinin tani ve tedavisini kolay-
lagtirabilecegi degerlendirilmektedir. Gelecek calismalarda, EEG’lerdeki artefakth bolgelerin tespiti icin farkli algoritmalar denenecek ve ML yaklagimlarinin
siniflandirma performansi incelenecektir.
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§S-45 Pediatrik Status Epileptikus: Yerlesmis, Direncli ve Siiper Direncli Olgularin Klinik ve Prognostik Kargilagtirmasi
Arife Derda Yiicel Sen', Ozlem Ugur Aydin', Ahmet Baysal', Kiirsat Bora Garman', Cogkun Yarar'
'Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Nérolojisi Bilim Dal

Girig: Status epileptikus (SE), cocukluk ¢adinda acil miidahale gerektiren ve yiiksek mortalite riski tasiyan bir tablodur. Bu ¢alismada, pediatrik SE alt
gruplar arasinda etiyoloji, klinik dzellikler ve prognoz karsilagtirimigtir.

Yontem: 2019-2024 yillari arasinda takip edilen 40 ¢ocuk SE retrospektif olarak incelenmig, hastalar yerlesmis SE (YSE), direncli SE (DSE) ve siiper direncli
SE (SDSE) olarak siniflandiriimistir. Demografik veriler, etiyoloji, ndbet semiyolojisi, EEG ve ndrogoriintiileme bulgulari ile klinik sonuglar kargilagtirimigtir.

Genel Bulgular: Calismada 21 kiz (%52,5), 19 erkek (%47,5) mevcuttu. Median bagvuru yagi 22,5ay, yatis siiresi ise 28 giindii. Epilepsi (%65), epilepsi ile
iliskili genetik hastaliklar (%20) ve enfeksiyonlar (%52,5) en sik etiyolojik nedenlerdi. Hastalarin %82,5’inde tonik-klonik, %10’unda miyoklonik, %7,5’inde
ise fokal motor ndbet goriildii. Modifiye Rankin Skoru bagvuruda 4,0+0,9 taburculukta 4,6+1,5'idi. Bagvuruda Glasgow Koma Skalasi (GKS) 10,1+2,4’d(i.
il antindbet ilac 2 vakada evde, 13 vakada 112 ekibince uygulanmisti ve %80 vakada midazolam, %20 vakada diazepamdi. EEG'de multifokal epileptiform
bozukluk en yaygin bulguydu (%30). Nérogériintiileme bulgularinda hipoksik iskemik degisiklikler (%27,5) ve beyaz cevher degisiklikleri (%25) sik gorildi.

13 hastada (%32,5) YSE, 10 hastada (%25) DSE, 17 vakada (%42,5) SDSE geligti. Bagvuruda alinan nazofarengeal siiriintiide bes vakada PZR pozitifligi,
kan kiiltiiriinde alti, idrar kiltiiriinde bir vakada tireme saptandi. Mortalite orani %37,5 olup, taburcu olan hastalarin %64'ii ii¢ veya daha fazla antinébet
ila¢ kullanmaya devam etti. YSE, DSE ve SDSE gruplari arasinda cinsiyet dagilimi, GKS skorlari, taburculuk sirasindaki fonksiyonel durum ve antindbet ilag
sayis agisindan anlamli fark saptanmamigtir (p>0,05). YSE grubunda mortalite daha diigiik olmasina ragmen gruplar arasinda belirgin bir fark gézlenme-
mistir (p>0,05).

Sonug: Galismamiz YSE, DSE ve SDSE arasinda klinik seyir ve prognoz agisindan belirgin fark olmadigini, SDSE’nin her zaman daha kotii klinik gidig gos-
termeyebilecedini diisiindiirmektedir. Bulgular, bireysellestirilmis tedavi yaklagimlarinin énemini vurgulamaktadir.

Aanhtar kelimeler: Status epileptikus , ndbet, epilepsi
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$S-46 Epilepsi, Direncli Epilepsi ve Saghkl Gocuklarda Potansiyel Klinik ve Biyokimyasal Belirteclerin Arastiriimasi
Parvana Amrahova', irem Seref Sahan', Miicahit Kaya2, Zeynep Ozturk', Esra Serdaroglu’, Tugba Hirfanoglu’, Ercan Demir, Ebru Arhan’

' Gazi University Faculty of Medicine, Department of Child Neurology, Ankara, Tiirkiye
2 AD Genetik Hastaliklar Dederlendirme Merkezi, Ankara, Tiirkiye

Girig: Epilepsi patogenezinde rol oynayabilecek ¢ok sayida inflamatuar molekiil ve humoral mediyatér vardir. Bu calismada da saglikli gocuklar, epilepsili
ve direngli epilepsili hastalarin serumunda Fucosyltransferase 8 (FUT8), Matrix Metalloproteinases (MMP) ve High Mobility Group Box-1 (HMGB1) gibi néro-
inflamatuar mediatdrlerin prognostik bir biyobelirte¢ olarak kullanilabilirligini tespit etmeyi amagladik.

Metod: Cocuklarda epilepsinin goriilme sikiigi %0,41- %1,87 arasinda olup, ailelere ve topluma ciddi ekonomik ve ruhsal yiik getirmektedir. ilaca direncli
nobetler epilepsi hastalarinin yaklasik iicte birini etkilemektedir. ilac direnci gelistirme riski altindaki hastalan tahmin edebilen biyobelirteclerin kesfi, ilag
direncinin tedavisi veya dnlenmesi icin yeni terapétiklerin klinik denemelerinin basarisi agisindan kritik Sneme sahip olacaktir. Gazi Universitesi Hastanesi
Cocuk Noroloji Poliklinigine basvuran 3-18 yas yas araliginda Epilepsi, Direncli epilepsi ve Saglikli kontrol olarak 3 grupta dederlendirildi. Hastalarin serum
6rnedinde FUT8, MMP ve HMGB1 diizeylerine bakildi.

Sonuglar: Calismaya 88 hasta alindi, 34 (%38,6) kiz, 54 (%61,4) erkek hasta. Ortalama yas 11,7 yil (2,2-18yil). Kontrol grubu, epilepsi ve direngli epilepsi
grubunda sirasiyla 28, 29, 31 hasta dahil edildi. Her ii¢ enzim direngli epilepsi grubunda istatistiksel olarak anlamli gikmigtir. Kontrol, epilepsi ve direngli
epilepsili hastalarda MMP2 ortalama diizeyi sirasiyla 13,4 ng/mL, 13,5 ng/mL ve 19,2 ng/mL (p<0,001), FUT8 diizeyi sirasiyla 18,9 ng/mL, 20,0 ng/mL ve
22,3 ng/mL (p<0,001), HMGB1 ise sirasiyla 26,4 ng/mL, 29,6 ng/mL ve 38,5 ng/mL (p<0,001) seklinde gériildii.

Sonug: Galismamizin bulgular MMP2, FUT8 ve HMGB1 gibi néroinflamatuarlarin nébet olusumunu énlemek i¢in hedeflenebilecegini ve hastanin tedaviye
yanitini da tahmin edebilecek klinik olarak yararli prognostik biyobelirtecler saglayabilecegini diistindiirmektedir.
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$S-47 Otoimmiin Veya inflamatuar Sinir Sistemi Hastalgi Olan Gocuklarda Rituksimab Kullaniminin Etkinlik Ve Giivenilirligi

Vugar Abbasaliyev1, Ridvan Avci', Fulya Kiirekci ', Ceyda Oney", Ceyda Bayraktar Eltutan’, Cisem Duman Kayar', Mehmet Akif Kilig', Hiilya Marag Geng',
Edibe Pembegiil Yildiz'

'istanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi Bilim Dal, Istanbul

(zet: Son yillarda rituksimabin ¢ocuk nérolojisi alaninda kullanimi artmakla birlikte etkinligi ve giivenilirligi ile ilgili calismalar devam etmektedir. Bu ca-
lismada, otoimmiin veya inflamatuar sinir sistemi hastaligi olan ¢ocuklarda rituksimab tedavisinin etkinlik ve giivenilirligi ile ilgili deneyimimizi sunmayi
amagcladik. Eylil 2021 ile Ocak 2025 tarihleri arasinda rituksimab ile tedavi edilen ve tibbi verilerine ulasilan 14 hasta retrospektif olarak degerlendirildi.
Hastalarin demografik bilgileri, rituksimab dncesi ve sonrasi aldi§i ek tedaviler, izlem siireleri, rituksimab doz sayis, tedavi 6ncesi ve sonrasi hastaliklara
dzgiin fonksiyonel siniflama (EDSS, MGFA, Mitchell-Pike, mRs) skorlari ve yan etkiler degerlendirildi. Ug hasta otoimmiin ensefalit (OF), ii¢ hasta miyastenia
gravis (MG), iki hasta multiple skleroz (MS), iki hasta néromiyelitis optika (NMO), bir hasta optik norit (ON), bir hasta transvers miyelit (TM), bir hasta opsok-
lonus-miyoklonus ataksi sendromu (OMAS) ve bir hasta da kronik inflamatuar demiyelinizan polindropati (KIDP) tanisi ile rituximab almisti. Rituksimabin 12
hastada (3 hasta OF, 2 hasta MG, 2 MS, 2 NMO, birer hasta OMAS, ON ve KIDP) cesitli diizeyde etkili, iki hastada (TM, MG) etkisiz oldugu gdriildii. infiizyon
esnasinda dort hastada yan etki geligti. Bir hastada ates, bir hastada ates ve bradikardi ile mevcut nobetlerine benzer karakterde nébet, bir hastada iist
solunum yolu enfeksiyonu benzeri semptomlar ve bir hastada ise anafilaksi goriildi. Calismamiz rituksimabin 6zellikle otoimmiin ensefalit ve santral sinir
sistemi demiyelizan hastaliklarinda etkili ve giivenli bir tedavi olabilecegini desteklemektedir.

Anahtar kelimeler: Pediatrik, noroloji, immiinoterapi, rituksimab

Giris ve Amag: Rituksimab, B lenfositlerin yiizeyindeki CD20 antijenine baglanarak kompleman aracil sitotoksisite, antikora bagiml fagositoz gibi gesitli
mekanizmalar ile B lenfositlerin tiikenmesine veya disfonksiyonuna neden olan kimerik bir monoklonal antikordur. Cesitli hematolojik ve romatolojik has-
taliklarda endikasyonu bulunan rituksimab, norolojik hastaliklarda biiyiik oranda endikasyon disi olarak kullanilmaktadir. Son yillarda rituksimabin gocuk
norolojisi alaninda kullanimi artmakla birlikte etkinligi ve giivenilirligi ile ilgili calismalar devam etmektedir. Bu ¢alismada, otoimmiin veya inflamatuar sinir
sistemi hastalig olan gocuklarda rituksimab tedavisinin etkinlik ve giivenilirligi ile ilgili deneyimimizi sunmayi amagladik. '?

Yontem: Cocuk nérolojisi kliniginde Eylill 2021 ile Ocak 2025 tarihleri arasinda rituksimab ile tedavi edilen hastalar retrospektif olarak degerlendirildi. Has-
talarin demografik bilgileri, tanisi, rituksimab dncesi ve sonrasi aldigi ek tedaviler, izlem siireleri, rituksimab doz sayisi, tedavi dncesi ve sonrasi hastaliklara
6zgiin fonksiyonel siniflama (EDSS, MGFA, Mitchell-Pike, mRs) skorlari ve yan etkiler dederlendirildi.

Bulgular: Rituksimab tedavisi alan ve verilerine ulasilan 14 hasta ¢alismaya dahil edildi. 3 hasta otoimmiin ensefalit (OE), 3 hasta miyastenia gravis (MG),
2 hasta multiple skleroz (MS), 2 hasta néromiyelitis optika (NMO), 1 hasta optik norit (ON), 1 hasta transvers miyelit (TM), 1 hasta opsoklonus-miyoklonus
ataksi sendromu (OMAS) ve 1 hasta da kronik inflamatuar demiyelinizan polindropati (KIDP) tanisi ile takip ediliyordu.

Tedavi sonrast takip siiresi OF de 2 ve 15 ay, MG de 8-34 ay, MS de 6-30 ay, NMO da 1-18 ay, ON de 12 ay, TM de 12 ay, OMAS da 19ay, KIDP de 14ay idi.
Rituksimabin 12 hastada (3 hasta OE, 2 hasta MG, 2 MS, 2 NMO, birer hasta OMAS, ON ve KIDP) gesitli diizeyde etkili, iki hastada (TM, MG) etkisiz oldugu
gorildi. Bir MG hastasinin tedavi dncesi MGFA klinik siniflama diizeyi rituksimab ile lll den I'e, diger hastanin ise llla dan lla’ya yiikseldi. Otoimmun ensefalit
tanili Gi¢ hastanin nébetinde %50 den fazla azalma gorildii. Optik nérit hastasinin gérme keskinliginde iyilesme, OMAS hastasinin Mitchel-Pike (M-Ps)
derecelendirme dlceginde 14’den 1’e gerileme gériildii. Etkinin ortaya ¢ikma siiresi ortalama 6.5 hafta (2-13 hafta) idi. infiizyon esnasinda dért hastada
yan etki gelisti. Bir hastada ates, bir hasta da ates ve bradikardi ile mevcut ndbetlerine benzer karakterde ndbet, bir hastada iist solunum yolu enfeksiyonu
benzeri semptomlar, bir hastada ise anafilaksi goriildii. Hastalar rituksimab tedavisi 6ncesi IViG, pulse prednizolon, plazmaferez, interferon, azatioprin ve
adrenokortikotrop hormon tedavilerinden bir veya birkagini almiglardi (Tablo-1).

Tablo-1: Hastalarin demografik ve klinik dzellikleri
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OE: otoimmun ensefalit, MG: myastenia gravis, MS: multip! skleroz, NMO: néromiyelitis optika, OMAS: opsoklonus-miyoklonus-ataksi sendromu, KIDP: kronik inflamatuar
demiyelinizan polinéropati, Rix: rituksimab, MGFA: Myasthenia Gravis Foundation of America, EDSS: Expannden Disability Status Scale, mRs: modified Rankin scale,
M-Ps: Mitcell and Pike OMS rating scale, USYE:iist solunum yolu enfeksiyonu, IViG: intravenéZ immunglobulin, PE:plasma exchange, INT 1-a: interferon 1 alfa, ACTH:

adrenokortikotrop hormon
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Tartigma: Rituximab, cocukluk ¢aginda otoimmiin ensefalit ve santral sinir sistemi demiyelizan hastaliklari basta olmak (izere birgok hastalikta endikasyon
dig kullaniimaktadir. ABD merkezli retrospektif bir calismada rituksimabin endikasyon digi kullamiminin 2017 yilinda %55,6’ya yiikseldigi ve en sik endi-
kasyon disi kullanimin nérolojik hastaliklar igin oldugu bildirilmigtir.® Calismamizda, rituksimab tiim hastalara endikasyon digi ilag kullanim onayi alinarak ve
tiim vakalarda birinci veya ikinci basamak immiinoterapinin etkisiz olmasinin ardindan uygulandi. Dale ve ark. 144 hastadan olugan ¢ok merkezli bir calis-
mada, rituksimab ile tedavi edilen hastalarin %87’sinin fayda gordiigini ve dzellikle erken tedavinin daha iyi bir prognozla iligkili oldugunu vurgulamigtir.*
Thaler ve ark. ok merkezli bir ¢alismada rituksimabin otoimmiin ensefalit tedavisinde etkili ve giivenli bir tedavi oldugunu bildirmistir. Ayrica rituksimab
ile tedavi edilen anti-NMDAR (+) hastalarin daha yiiksek oranda fonksiyonel bagimsizliga ulagtigini (mRS skoru <2) (%94’e karsi %88) bildirmiglerdir.®
Caligmamizdaki hastalar fonksiyonel siniflama skorlari ile degerlendirildiginde %50 den fazlasinin belirgin fayda gérdiigi tespit edildi. Rituksimab ile tedavi
edilen, 468 hastadan olusan ve ¢ocuk yas grubunu da kapsayan bir ¢aligmada; anaflaksi %3.6, ciddi enfeksiyon %17, diger yan etkiler (solunum, GiS vb)
%15 oraninda tespit edilmis, hicbir hastada lokoensefalopati bildiriimemistir. Kavcic ve ark. ciddi enfeksiyonun transplantasyon ve malignite nedeni ile
rituksimab alan hastalarda daha yaygin oldugunu, otoimmiin kategorideki hastalarin en diisiik enfeksiyon oranina sahip oldugunu bildirmigtir.5” Calisma-
mizda rituksimab kaynakli ciddi tyan etki bir hastada goriilen anafilaksiydi.

Sonug: Galigmamiz rituksimabin dzellikle otoimmiin ensefalit ve santral sinir sitemi demiyelizan hastaliklarinda etkili ve giivenli bir tedavi stratejisi oldugu-
nu desteklemektedir. Kesin sonuglar i¢in daha genig kapsamli calismalara ihtiyag vardir.

Kaynaklar:
1. Maloney DG, Smith B, Rose A. Rituximab: mechanism of action and resistance. Semin Oncol. 2002;29(1 Suppl 2):2-9.
2. Randall KL. Rituximab in autoimmune diseases. Aust Prescr. 2016;39(4):131-134.

3. Delate, T., Hansen, M. L., Gutierrez, A. C., et al. Indications for rituximab use in an integrated health care delivery system. Journal of Managed Care &
Specialty Pharmacy. 2020;26(7):832-838.

4. Dale RC, Brilot F, Duffy LV, et al. Utility and safety of rituximab in pediatric autoimmune and inflammatory CNS disease. Neurology. 2014;83(2):142-150.

5. Thaler F S, Zimmermann L, Kammermeier S, et al. Rituximab treatment and long-term outcome of patients with autoimmune encephalitis: real-world
evidence from the GENERATE registry. Neurology: Neuroimmunology & Neuroinflammation. 2021;8(6):e1088.

6. McAtee CL, Lubega J, Underbrink K, et al. Association of rituximab use with adverse events in children, adolescents, and young adults. JAMA Netw
Open. 2021;4(2):e2036321.

7.Kavcic M, Fisher BT, Seif AE, et al. Leveraging administrative data to monitor rituximab use in 2875 patients at 42 freestanding children’s hospitals across
the United States. The Journal of pediatrics. 2013;162(6):1252-1258.
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$S-48 Epilepsi Hastalarinda Pattern Uyarisina Bagh EEG Degisiklikleri ve Klinik Bulgular

Hande Gazeteci Tekin', Fatma Kusgdz'

"Bakircay Universitesi Cigii EGitim ve Arastirma Hastanesi

Girig:

Gorsel uyaranlarla tetiklenen epileptik ndbetler, 6zellikle fotosensitivite ve patern duyarlihd baglaminda, klinik pratikte sik karsilasilan durumlardandir.
Fotosgnsitivitede, nébetler genellikle 1sik uyarisiyla tetiklenmekte ve epileptiform EEG anormallikleri aralikli fotik stimiilasyon (IFS) sirasinda ortaya ¢gikmak-
tadir. Ote yandan, patern duyarlii§i; siyah-beyaz kontrastli, paralel ya da dalgali gizgiler ve seritler gibi belirli gorsel desenlerin, beyinde anormal elekiriksel
aktiviteyi tetiklemesiyle karakterizedir. Fotosensitiviteye bagl epileptik nobetler literatiirde kapsamli bir sekilde incelenmisken, patern duyarliliina bagh
epilepsiyle ilgili calismalar sinirli sayidadir. Bu nedenle calismamizda, patern duyarliiginin gercgek bir refleks epilepsi alt tipi mi oldugu, yoksa hiperventilas-

yon (HPV) ya da IFS’ye duyarlilikta oldugu gibi yalnizca bir tetikleyici mi oldugunu arastirmayi planladik. Ayrica, EEG’de patern duyarliigi gosteren epilepsisi
olan ve olmayan ¢ocuklarin demografik 6zellikleri, nébet digi klinik bulgulari, nébet tipleri ve elektroklinik bulgularini saptamay amacladik.

Yontem:

Bu calisma, izmir Bakiray Universitesi Gigli Egitim ve Aragtirma Hastanesi Gocuk Nérolojisi Bilim Dal’'nda, 2024-2025 yillar arasinda gerceklestirildi.
Caligmaya, motor ya da gorsel bozuklugu olmayan ve 5 yag ve (izerindeki, elektroensefalografi (EEG) ¢ekimi yapilan 344 hasta dahil edildi. Gekim sirasinda
hastalara rutin HPV ve aralikli IFS protokollerine ek olarak, i¢ ice gegmis 10 farkl siyah-beyaz desenden olusan gorseller 100 saniye siireyle izletildi. Deger-
lendirme kapsaminda hastalarin demografik 6zellikleri, nébet tipleri, ndbet digi klinik bulgulari, epilepsi tanilari, EEG kayitlarindaki epileptiform desarjlari,
IFS, HPV ve patern uyarilarina verdikleri yanitlar analiz edildi. Ayrica, patern izleme sirasinda gézlenen ndbet ya da tik benzeri motor davranislar kaydedildi.

Bulgular:

Galigmaya toplam 344 birey dahil edilmis olup, bunlarin 159'u epilepsi tanili hasta grubunu, 185’ ise kontrol grubunu olugturmustur. Hasta grubunun yas
ortalamasi 12,39+3,48 yil iken, kontrol grubunun yas ortalamasi 13,14+3,51 yil olarak bulunmustur. Epilepsi grubunda 8 hastada (%?5) IFS ve HPV duyarli-
Iid1, 16 hastada (%10) ise patern duyarlihgi saptanmistir. Kontrol grubunda ise 7 hastada (%4) patern duyarliligi izlenmis, ancak higbir bireyde IFS veya HPV
duyarliigina rastlanmamigtir. Patern izleme sirasinda; ii¢ hastada hem EEG’de epileptiform desarj hem de es zamanl klinik ndbet aktivitesi kaydedilmig
olup, bu hastalardan ikisi jeneralize idiyopatik epilepsi, biri ise oksipital lob epilepsisi tanisi almigtir. Yirmi hastada yalnizca EEG’de epileptiform desarj izlen-
mis (13'{i epilepsi, 7’si kontrol grubunda), 32 hastada ise nébet digi klinik semptomlar gozlenmistir (20°si kontrol, 12’si epilepsi grubunda). Patern duyarlilg
ile iliskili bagimsiz risk faktorleri arasinda erkek cinsiyet, jeneralize epilepsi varligi ve fotosensitiviteye duyarlilik istatistiksel olarak anlamli bulunmustur.

Tartisma:

Patern duyarlligi, genellikle rutin EEG protokollerinde yer almamakta; yalnizca bazi merkezlerde, fotosensitivite saptanan hastalarda ek olarak degerlendi-
rilmektedir. Literatiirde, patern duyarliigi epilepsinin dogrudan nedeni olarak degil, yalnizca fotosensitiviteye duyarh bireylerde tetikleyici bir faktor olarak
tanimlanmigtir. Ayrica, patern duyarliigina bagh ndbetler gegiren bireylerin dzelliklerinin —ergenlik veya erken eriskinlik doneminde baglamasi, kadin
cinsiyette daha sik goriilmesi ve jeneralize nobet tipleriyle iligkili olmasi gibi— fotosensitiviteye duyarh bireylerle benzerlik gésterdigi ifade edilmistir.* Bu
nedenle, patern duyarliligi olan bireylerin cogunlukla fotosensitiviteye de duyarl oldugu varsayiimaktadir.

Ancak galismamizda, patern duyarlihd gésteren bireylerin tamaminin fotosensitiviteye duyarliik gostermedigi; ayni sekilde, fotosensitivite pozitif bireyle-
rin bir kisminda da patern duyarlihg saptanmadigi goriilmiistiir. Gérsel uyaranlarla tetiklenen epileptik nébetleri olan 67 olguluk bir ¢aligmada, olgularin
%51’inde hem fotosensitivite hem de patern duyarliigi birlikte bulunurken, %33’iinde yalnizca fotosensitivite, %16’sinda ise yalnizca patern duyarlligi tes-
pit edilmistir. Ayrica, 288 olguyu iceren bir bagka seride ise, olgularin %16,6’sinda fotosensitivite olmadan yalnizca patern duyarliigi saptanmig ve patern
duyarliligr testlerinin %66,6’sinda epileptiform desarjlar tetikledigi bildirilmigtir. Bu bulgular, patern duyarliligi ile fotosensitivitenin birbirinden bagimsiz
norofizyolojik mekanizmalarla gelisebilecegini diistindiirmektedir. Buna ek olarak, ¢calismamizda patern duyarliiginin kontrol grubundaki bireylerde dahi
nébet disi klinik semptomlara veya EEG’de anormal elektriksel aktivitelere yol agabilmesi; ayrica jeneralize epilepsi tanisi olan ve fotosensitivite duyarliligi
bulunan hastalarda anlaml diizeyde daha sik izlenmesi, patern duyarliidinin bazi epilepsi alt tiplerinde epileptik bir tetikleyici olarak rol oynayabilecegini
diisiindiirmektedir. Ote yandan, her ne kadar kisa siireli gozlemler ve sinirli sayida hasta ile saptanmis olsa da, patern duyarliiginin nobetleri dogrudan te-
tikleyebildigi; bu nbetlerin, absans epilepside oldugu gibi farkindalik olmadan ortaya ¢ikabilecedi ve ciddi klinik sonuglara yol agabilecedi unutulmamalidir.

Tiim bu bulgular dogrultusunda, rutin EEG protokollerine patern duyarliigina yonelik testlerin dahil edilmesini dnermekteyiz. Bu yaklasim, epileptik riskin
daha dogru dederlendirilmesine olanak saglayacak; ayrica tetikleyici faktorlerin erken tespiti agisindan da Klinik katki sunacaktir.

Anahtar kelimeler: Fotosensitivite, IFS, HPV, Patern duyarlili§i, Refleks epilepsi
Kaynaklar:
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§S-49 Ratlarda Rifampisin Molekiiliiniin Hipoksik Santral Sinir Sistemi Hasarina Etkisinin Degerlendirilmesi
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OzeT
Giris
Hipoksik beyin hasarinda mevcut tedavilerin etkinligi kisithdir. Rifampisinin, gesitli nérodejeneratif hayvan deneyi modellerinde inflamasyonun baskilanmasi

yaninda ndroprotektif etkilerinin de gdzlenmis olmasi, hipoksiye maruz kalan beyinde de etkili olabilecegini diigtindiirmiigtiir. Bu ¢alismada rifampisinin
hipoksik santral sinir sistemi hasarina olan potansiyel etkilerinin degerlendirilmesi amaglanmistir.

Gereg ve Yontemler

Toplam 48 adet, 2 aylik Spraque Dawley cinsi erkek sigan kullanildi. Galismada deney hayvanlari randomize 4 gruba ayrildi. Deney gruplarindan Gicti %10
02 inspirasyonuna 15 dakika maruz birakilarak akut stirekli hipoksi sartlari olugturuldu. Sonraki giinlerde hipoksiye maruz kalan gruplardan birisine 7 giin
ve diger gruba 14 giin intraperitoneal rifampisin enjeksiyonu yapildi. Doku perfiizyonu sonrasinda 5 pm kalinhdindaki beyin korteksi kesitlerinde glial hiicre
morfolojisindeki degisiklikler gdsterildi. Astrosit belirteci olan glial fibriler asidik protein (GFAP) ve mikroglia belirteci olan anti-iyonize kalsiyum baglayici
adaptor molekiil-1 antikoru (IBA-1) kullanilarak hiicre etiketlemesi ile bu hiicrelerin miktar tayininde immiinofloresan boyama yéntemi kullanild. istatistik-
sel analizler GraphPad Prism 9.2.0 (332) ile yapildi. p<0.05 olan veriler anlamh kabul edildi.

Bulgular

Akut stirekli hipoksi olusturulmus ratlarda, rifampisin molekiiliiniin santral sinir sisteminde astrosit aktivasyonunu anlamli derecede baskiladigi gozlen-
mistir. Mikroglial aktivasyonda anlamli degisiklik olmasa da rifampisin verilmeyen hipoksik grubuna gére 7 giin ve 14 giin rifampisin verilen gruplarda
mikroglial aktivasyonun normoksik gruba yaklastigi gézlenmistir.

Sonug

Bulgular, rifampisinin hipoksik iskemik ensefalopati, perinatal asfiksi ve akut hipoksik sekellerde immiinmodiilator bir ajan olarak kullaniima potansiyelini
ortaya koymaktadir. Ayrica, rifampisinin merkezi ve periferik metabolik siirecleri etkileyerek solunumsal yanit degisiminde rol oynadi§i gozlemlenmistir. Bu
calisma rifampisinin akut hipoksi modeli olugturularak glial hiicre aktivasyonuna etkisinin degerlendirildigi ilk calisma ozelligine sahiptir.

Anahtar Kelimeler: Hipoksik hasar, rifampisin

GiRiS

Hipoksi, hiicrelerin ve dokularin metabolic ihtiyaclarini karsilamak i¢in gerekli oksijenin kargilanamamasi durumudur. Hipoksik hasar, bozulmus doku
perfiizyonundan (iskemi) ve/veya azalan arteriyel oksijen iceriginden (hipoksemi) kaynaklanir. (1) Hipoksik santral sinir sistemi hasari (SSS), santral sinir
sisteminin ihtiya¢ duydugu oksijenin karsilanamamasi sonucu geligen Klinik tabloyu ifade eder. Hipoksik SSS hasar her yagta goriilebilir. (2) Yenidoganin
6nemli morbidite ve mortalite nedenlerinden olan neonatal asfiksi ise, hayatta kalan bebeklerde serebral palsi (CP) ve agir nérolojik sekeller gelismesine
neden olabilir. Hipoksemi sonucu olugan asfiksiye maruz kalan bebeklerde gézlenen agir nérolojik hasar, yenidogan yogunbakim nitelerinde hipoksik
iskemik ensefalopatinin tedavisinde siklikla kullanilan hipoterminin yeterli olmadi§i sonucunu ortaya ¢ikarmaktadir. (3) Rifampisinin, alzheimer, multiple
skleroz ve parkinson gibi cesitli nérodejeneratif hastaliklarin tedavisinde, 6zellike hayvan deneyi modellerinde, inflamasyonun baskilanmasi etkisinin yanin-
da noroprotektif etkilerinin de gézlenmis olmasi (4), hipoksiye maruz kalan beyinde de etkili olabilecegi fikrini uyandirmistir. Bu ¢alismada akut hipoksiye
maruz kalan si¢anlarda rifampisin uygulamasinin, beyin korteks bélgesinde glial hiicre aktivasyonunun hipoksik beyin hasarina olan etkilerinin incelenmesi
amaclanmigtir. Siganlarin biitiin viicut pletismografi (WBP) ile solunum parametrelerinin degerlendirilmesinin yani sira immiinofloresan boyama yapilarak
astrosit belirteci olan glial fibriler asidik protein (GFAP) ve mikroglia belirteci olan anti-iyonize kalsiyum baglayici adaptér molekiil-1 antikoru (IBA-1) kulla-
nildi ve hipoksik hasar sonrasi astrosit ve mikoglia aktivasyonunda degisiklik olup olmadiginin ortaya konulmasi hedeflendi.

Yenidogan donemi diginda SSS hasarinin en sik nedeni kardiyak arrest sonrasi gelisen iskemi ve hipoksidir. Diger nedenler olarak; kan kayiplari, septik
veya travmatik soka bagl serebral kan akiminin azalmasi, solunum yolu obstriiksiyonlari, karbon monoksit intoksikasyonu, solunum kaslarinda paraliziye
neden olan hastaliklar, yaygin SSS hasari olugturan ve ozellikle medulla oblongatayi etkileyen hastaliklar, hipertermi, asidoz, hipoglisemi ve hiperkapni gibi
nedenler sayilabilir. (2) Hipoksik SSS hasari her yasta goriilebilir ise de neonatal asfiksi 6nemli morbidite ve mortalite nedeni olup hayatta kalan bebeklerde
CP ve agir norolojik sekeller gelisir. (5)

Beyin oksijene yiiksek oranda duyarli bir organ olup asfikside geri-donliglimsiiz hasar geligimi igin uzun siireli bir hipoksi donemi gerekmemekte, kisa
siireli bir hipoksi de agir ve geri-doniisiimsiiz hasar igin yeterli olabilmektedir. iskelet kasi hiicreleri 30 dakikalik hipoksiden sonra tamamen iyilesebilirken,
beyin hiicrelerinde, dzellikle de néronlarda sadece 4-6 dakikalik benzer hipoksik stresten sonra geri doniisii olmayan hasar meydana gelebilmektedir. (6)
Hipoksi sonucu cok sayidaki hiicrenin 6liimii ile ortaya ¢ikan nekroz temel sorunu olusturmaktadir. Nekroza beynin cevabi paradoksiktir. Olen hiicrelerin
biitiinliigiiniin bozulmas sonrasi ortaya gikan hiicre icerigi “akut inflamasyon” a sebep olmaktadir. Akut inflamasyonun amaci her ne kadar 6lii hiicreleri
uzaklastirmak olsa da, inflamasyon beyin hiicrelerine zarar vererek inflamatuar remodellinge neden olmaktadir. inflamasyondaki ilk tepki eosinofili artigidir
(Hematoksilen-eozin pozitif boyanirlar), takiben makrofajlar ve inflamatuar hiicreler gelir ve myelin figiirlerinde agir bir bozulma ortaya ¢ikar. Uzun dénemde
ortaya ¢ikan ve hipoksiye kismen direncli olan glial hiicreler myelinizasyonun etkilendigi bélgelerde gliozis tablosu olusumunda rol oynar. Hipoksik hiicre
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hasarina katkida bulunan hiicresel mekanizmalar arasinda ATP’nin tilkenmesi ve adenozin molekiiliine kadar indirgenmesi, hiicre ici asidoz geligimi, artan
metabolik yan iriin konsantrasyonlari, oksijen radikallerinin olusumu ve membran fosfolipidlerinin yikilmasi yer alir. Hiicre i¢i kalsiyum konsantrasyo-
nundaki artisi da hiicre iskeletine dogrudan hasar ve apoptoza katkida bulunan genlerin indiiksiyonu gibi gesitli mekanizmalar yolu ile hiicresel hasara
katkida bulunur. (6) Hipoksi ayrica nétrofilik infiltrasyonla karakterize enflamatuar reaksiyonu da indiikler, boylece sitokin mediyatorlerinin, reaktif oksijen
radikallerinin (ROS) salinmasi yoluyla hiicresel hasari artirir ve mikrosirkiilasyonun bozulmasina baglh iskemiyi yogunlastirir. (6) Hipoksi maruziyetinden
sonra MSS’ deki hasarin histopatolojisinde, nérogenez, sinaptogenez ve aksonal bilylime azalirken, inflamasyon artigi s6z konusudur (7). Glial hicrelerden;
SSS'nin iyonik ve ndrotransmiter homeostazini siirdiirmek, sinaptik baglantilan iyilegtirmek ve néronal metabolik substratlar saglamak gibi fonksiyonlari
olan astrositler ile, normal zamanlarda dinlenme durumunda bulunarak SSS ortaminda bag@isiklik ve patolojik sinyaller agisindan tarama yapan, sinaptik
elementleri indiikleyerek veya ¢ikararak ndronal aktiviteyi modiile etmek, ekstraselliiler boglugu temizlemek gibi fonksiyonlari olan mikroglial hiicreler
(8), SSS sistemindeki hasarlanmadan sonra gliosis dokusunun olusumunu gérev alirlar. Sinaptik aktivitede gerceklegen degisimler hem néron hem de
glial hiicre aktivasyonunun hipoksi boyunca ve sonrasindaki etkilesimleri ile gergeklesmektedir. Potansiyel hipoksi—ndroglial sekel iliskisinde rifampisin
molekiiliiniin potansiyel astrosit/mikroglial etkinliginin saptanmasi bu nedenle dnemlidir ve takip edecek ¢alismalarda bir terapotik ajan olarak yerini de
ortaya koyabilecegi icin bu temelde bir ¢alisma dizayni olugturulmustur. Giinkil astrositlerin akut hasarlanmadan sonra ndronal hayatta kalmayi ve iglevi
desteklemesi icin hastalikta uygun astrosit-mikroglia ¢apraz etkilesimi gereklidir. Glial hiicreler, notrofilleri ve monositleri beyne toplayan inflamatuar ke-
mokinleri serbest birakarak hipoksi/iskemi kaynakli inflamasyonun baglatiimasinda ve yayilmasinda énemli bir rol oynar. Bu inflamatuar aracilar, sadece
néroinflamasyonun indiiklenmesinde degil, ayni zamanda sinapslarin yeniden sekillenmesinde de kritik bir rol oynarlar. (9,10,11) Astrositler baskin olarak
gliotransmitter salinimina bagh hiicre i¢i kalsiyum iyonu (Ca+2) dalgalanmalari yoluyla sinyal verir (12). Glial Fibriler Asidik Protein (GFAP), astrosit hiicre
iskeletini olusturan ara filamentler olugturdugundan, GFAP ekspresyonundaki bir artis, morfolojinin degismesine ve hiicrelerin dallanmasinin artmasina
neden olur. Genellikle, yiiksek GFAP ekspresyonu ve dallanmis morfoloji, astrosit aktivasyonunun gostergesi olarak kabul edilir. (12) Aktif mikroglia ve
reaktif astrosit, néroinflamasyonda karsilikli iletisim ve igbirligi yoluyla immiin optimizasyonu saglayabilir. Mikroglia ve astrositler arasindaki inflamasyon
sinyalleri, sadece mikroglial aktivasyonun kendi kendine geri bildirim déngiisii ile degil, ayni zamanda bagisiklik agindaki astrositlerin benzersiz anatomik
yapisi ile de giiclendirilebilir (13,14). Astrositler ayrica norotrofik destege sahiptir, sinaptik aktivitenin olusumunu, iletimini ve stirdiiriilmesini saglarlar (15).

Rifampisinin ve Norolojik Etkileri

Rifamisin ilag grubu rifampin, rifapentin ve rifabutin alt gruplarini igeren bir antibiyotik kiimesidir. Rifamisinler ilk olarak 1957’de Streptomyces mediterranei
(daha sonra Nocardia mediterranei olarak adlandinimigtir) nin fermantasyon kiiltiiriinden izole edilmigtir. Rifampin, yar sentetik bir rifamisin tiirevi olup,
rifampisin olarak da bilinir. Klinikte en cok kullanilan rifamisin tiirevi de rifampisindir. 1963'te ingiltere’de ve 1964’te Amerika Birlesik Devletleri’nde patent
almistir. Rifampisin tiiberkiiloz dahil olmak {izere mikobakterilerin neden oldugu hastaliklarin tedavisinde diger ajanlarla kombinasyon halinde ilk basamak
tedavide kullanilir. Ayrica invazif stafilokok enfeksiyonlarinda da kombinasyon tedavisinin bir pargasi olarak kullaniimaktadir (16). Rifampisin, bakteriyel
Deoksiribo Niikleik Asit (DNA) bagimli Ribo Niikleik Asit (RNA) polimerazi inhibe ederek hiicresel RNA'nin dogrudan bloke edilmesini saglayarak etki gosterir
7).

1992'de McGeer ve ark. (18) uzun siireli tedavi alan leprali hastalarda demans prevalansinin énemli dlgiide azalmis oldugunu rapor etmiglerdir. Namba
ve ark. (19) demansi olmayan leprali hastalarin beyin dokularini incelemis ve demansi olmayan 140 Japon yash denekte norofibriler yumaklari ve senil
plaklar immiinohistokimyasal boyama yoluyla karsilagtirmiglardir. Yillarca rifampisin tedavisi géren demans gelismeyen yasli leprali hastalarin, ayni yagtaki
kontrollere kiyasla beyinlerinde senil plak olmadigini rapor etmislerdir.

Yulug B. ve ark. (20) 2004 yilinda yaptiklari calisma ile gegici ve kalici fokal serebral iskemi sonrasi rifampisinin noroprotektif etkisini géstermiglerdir. Galig-
mada, orta serebral arterleri kalici veya gegici tikanikliga tabi tutulmus farelere; kalici iskemiden hemen énce ve 30 dakikalik gegici iskemiden hemen sonra
rifampisin uygulanmigtir. 5 mg/kg rifampisin uygulanan, 20 mg/kg rifampisin uygulanan ve rifampisin uygulanmayarak 0.3 ml %10 etanol intraperitoneal
uygulanan gruplar olusturulmugtur. 20 mg/kg rifampisin ile tedavi edilen grupta enfarktiis boyutu énemli dlgiide daha kiiglik oldugu gdzlenirken, 5 mg/
kg rifampisinin etkili olmadi§i gézlenmistir. 20 mg/kg’lik rifampisin uygulanan grupta serebral iskemiden sonra 6nemli bir néroproteksiyon gézlenmistir.

2007 yiinda Xu ve ark. yaptiklari galisma ile rifampisinin PC12 feokromositoma hiicrelerini, hem apoptoz hem de nekroz yolaklarini tetiklemekte kullanilan
metil fenil pridinyum ile provoke edilen apoptoza kargi korudugunu géstermiglerdir. Yine bu ¢alisma ile rifampisinin Parkinson hastalarinda gériilen mu-
tasyona ugramig bir presinaptik protein olan alfa-siniiklein multimerlerinin ekspresyonunu inhibe ettiini, dolayisiyla énemli bir nérolojik komorbidite olan
Parkinson hastaligindan kordugunu gostermislerdir (21).

Yukarda hipoksik beyin hasarinin patolojisinden bahsedilirken deginildigi gibi, beyinde mikroglia, néronal destek, sinaptik modiilasyon, néronal devrenin
yeniden diizenlenmesi ve énemli miktarda antimikrobiyal peptit diretimi gibi cok cesitli islevleri yerine getirir. Mikroglial aktivasyon, nérodejeneratif hastalik-
larin patofizyolojisinde, 6zellikle de hipoksik hasar olusumunda énemli rol oynayan bir siirectir. Mikroglial aktivasyonun diizenlenmesi potansiyel norodeje-
nerasyonun progresyonunun dnlemesi agisindan kritik kabul edilmektedir. Galismalar, mikrogliadaki proinflamatuar mediatorlerin inhibisyonunun Alzheimer
hastaligi (AD), Parkinson hastaligi (PD), travma, multipl skleroz (MS) ve serebral iskeminin siddetini azalttigini gdstermistir (22-27)

Zahednasab H ve ark. (28), rifampisinin demiyelinizasyon, gliozis, apoptoz, inflamasyon, behavioral disfonksiyon ve kuprizon demiyelinizasyon modelindeki
biyokimyasal degisiklikler {izerindeki etkinligini incelemiglerdir. Multipl skleroz (MS), patogenezinde néroinflamasyon ve ndrodejenerasyonun rol oynadigi
bir SSS hastaligi olup, demiyelinasyonun nedeni oligodendrosit kaybidir (28,29). Hastalarda olusan ROS néral hasarin ilerlemesinde ve miyelin kilifinin
yikiminda rol oynar (28,30). Tersine gevrilebilir demyelinasyonu indiikleyen bir madde olan kuprizon kullanilan ¢alismada, deney farelerine, 6 haftalik kup-
rizon tedavisinin son 7 giiniinde seri dozlarda rifampisin (10, 20 veya 40 mg/kg verilmistir. Bes hafta boyunca fareleri cuprizone ile beslemek, farelerin kat
ettigi mesafede 6nemli bir azalmaya (p < 0.01) neden olmustur. Rifampisin uygulamasi, acik alan aparati ile dlgiilen farelerin hareketlerini dnemli dlgiide
artirmigtir (p < 0.01). Saglikli farelere uygulandiginda ise rifampisin tarafindan ne hareket hizi ne de hareket mesafesi etkilenmemistir. Sonuglar, rifampisin
uygulamasinin motor davranigsal eksikliklerde iyilesmeye yol actigini gbstermistir. Apoptotik hiicre dliimiini tespit etmek iizere DNA fragmantasyonunu
boyamak igin TUNEL testi kullanildigi ¢alismada, rifampisin, inter l6kin-6, interlékin-10, kaspaz-12 aktivitesi, heme oksijenaz-1, NO ve malondialdehit dii-
zeylerini 6nemli dlglide diisiirmistiir. Bir antiapoptotik olan Bcl-2 proteininin seviyeleri faktorii, kontrol grubu ile karsilastinldiginda kuprizon ile tedavi edilen
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farelerde 6nemli dlgiide daha diisiik bulunmus, rifampisin verilen farelerde Bcl-2 seviyeleri, alti hafta boyunca kuprizon verilen farelere gore istatistiksel ola-
rak daha yiiksek bulunmustur. Kaspaz-12’nin aktivitesi, cuprizone ile tedavi edilen farelerde kontrolden daha yiiksek olup, rifampisin verilmesi, bu enzimin
aktivitesini onemli dlgiide azaltmigtir. Yine bu calismada cuprizone alan fare beyinlerinin korpus kallozumunda astrogliosis, astrositlerin birikmesine neden
olmug, GFAP’ye kars! antikorlar, cuprizone ile beslenen farelere kiyasla rifampisinin korpus kallozumdaki astrosit sayisini azalttigini gostermistir. Mikrogli-
ozun derecesi, beyin bolimlerinin korpus kallozumunda IBA-1’e kargi antikorlar araciligiyla degerlendirilmig, kuprizon ile tedavi edilen farelerde mikroglia
sayisinin arttigi gézlenmigtir. Buna karsin rifampisin verilmesi, aktif mikroglia sayisini azaltmigtir. Rifampisin, sirasiyla aktif astrositlerin ve mikroglialarin
sayisini kontrol etmek igin GFAP ve IBA-1 ifadelerini bagariyla modiile etmistir. Histopatolojik bulgular, rifampisinin istatistiksel olarak remiyelinizasyonu
destekledigini, mikroglioz ve astrogliozu azalthgini géstermigtir.

Yapilan biligsel deneylerde de (Morris su labirenti kullanilarak yapilan ¢alismalar gibi) 1 mg / giin rifampisinin farelerin hafizasini transgenik olmayan yavru
kontrollerine gore benzer bir seviyeye gelecek diizeyde gelistirmistir; rifampisin ayrica sitokrom c’yi de inhibe ederek hipokampusta mitokondri ve kaspaz
3 aktivasyonundan salinimlarini etkilemesine bagh olarak bilissel fonksiyonlarda bir iyilestirme gostermigtir (31).

Alzheimer Hastaligi’nin néropatolojik 6zelligi, nemli néronal hiicre 6limdi ve ilgili beyin atrofisi ile iligkili hiicre disi senil plaklarin ve hiicre ici norofibriler
yumaklarin birikmesidir, beyinde etkilenen bdlgelerdeki norodegeneratif degisiklikler, hastaligin herhangi bir belirtisinin ortaya ¢ikmasindan yillar 6nce
baslar (32). Erken néroinflamatuar yanit ve mikroglial aktivasyon yoluyla ilgili néronal disfonksiyon ve inflamatuar belirteclerin (yani, indiiklenebilir nitrik
oksit, nitrik oksit ve tlimér nekroz faktorii-a) diizeylerini artirmadaki kritik roliine dayali olarak birlikte ele alindiginda, erken AD’deki hafiza kaybi, uygun
anti-inflamatuar, anti-oligomerik ve rifampisin gibi noroprotektif ajanlarla tersine gevrilebilecegi diisiintilmusgtiir. Ancak Klinik deneylerde beklenilen basari

elde edilememigtir. Klinik deneylerdeki bagarisizigin, muhtemelen tedavinin ge¢ zamanlamasi ve yetersiz dozajindan kaynaklandigi diistinilmdistiir (32)
2. GEREG VE YONTEMLER

Calismada Erciyes Universitesi Hakan Cetinsaya Deneysel ve Klinik Arastirma Merkezi’ nde iiretilmis olan 1 aylik Spraque Dawley cinsi 48 adet erkek sican
kullanildi. Her bir grupta 12 adet olmak iizere 4 gruba ayrilan siganlar, 12 saat 1sik 12 saat karanlik saat dongisi icerisinde standart sican kafeslerinde,
standart oda sicakliginda, musluk suyu ve standart sican yemi ile kisitlama yapilmaksizin beslendi. Bir deney sonunda agirligi dlciilen si¢anlar, inhalasyon
yoluyla %100 02 icerisinde %5 izofloran bulunan anestezi odasina konularak anestezi altina alindi. Oliim kardiyak ventrikiiler insizyon yoluyla acik gdgis
anevrizmasi ile dogruland..

Durum Gruplar
N_KON H_KON ASH_RIF_7G | ASH_RIF_14G
tedavi | tedaviyok | tedaviyok Rifampisin Rifampisin
tedavi . .
siiresi yok yok 7gln 14 giin
N opiam 12 12 12 12 48

] Tablo 2.1: Deney gruplari. N_KON: Normoksik kontro( grubu, H_KON: Hipoksik kontrol grubu,
ASH_RIF_7G: Hipoksiye maruz kalip 7 giin rifampisin verilen grup, ASH_RIF_14G: Hipoksiye maruz kalip 14 giin rifampisin verilen grup.

Fizyolojik Olciimler

Akut stirekli hipoksi (ASH) modeli olusturmak igin barometrik biitiin viicut pletismografi (WBP) kullanildi. Siganlar WBP odalarina konulmadan énce bir ba-
sing kalibrasyon sinyali Drorbaugh ve Fenn denkleminde (Drorbaugh, J.E. ve Fenn, W.0. 1955) kullanilan; pletismograf iginin sicakligi, sigan viicut sicakligi,
cevresel ve normobarik oda igi basinci ve sigan viicut agirigi parametreleri her nefes alimi ve verimi igin dakikadaki ventilasyon (ml.min-1.100g-1), frekans
(nefes/dak) ve tidal voliim (mI/100 g) hesaplanmasi igin kullanildi (Biosystems XA software; Buxco Electronics, Wilmington, NC). Normoksi ve/veya hipoksi
kosullarinda bulunan siganlar biitiin viicut pletismograf odalarina (model PLY3213; Buxco Electronics, Wilmingtan, NC) konuldu ve ardindan normobarik
odalara giden basingh havanin 6 L/dk’ lik egilimli bir akis gdstermesi saglanarak inspire edilen havanin gaz komposizyonunun kontrol edilmesi, 02 ve C02
miktarlarinin degistiriimesi ve CO2 birikimini 6nlemesi i¢in kiitle akig kontrol6rii (MFC-4 Sable Systems, Inc. Las Vegas, NV) kullanildi. Fizyolojik 6lgiimlere
baslanmadan dnce siganlarin 30 dk boyunca aklimatizasyonu saglandi. (Wilkinson, K.A. vd. 2011). Dizayn edilen zaman periyodlar igerisinde solunum pa-
rametreleri siirekli olarak dl¢iiliirken sicanlarin uyanik veya sakin oldugu zaman durumlari analiz igin kullanildi. Verilerin kabul edilebilirligi icin gdzler agik,
viicut hareketinin olmadigi ve bilgisayar ekraninda normal bir solunum modelinin siirekli izlendigi alanlar g6z 6niinde bulunduruldu. Siganlarin uyudugu
veya uyku halinde oldugu gézlendiyse veri optimizasyonunun saglanmasi igin bu veriler kullanilmad (Liu, C. vd. 2011).

Akut Siirekli Hipoksi Modeli Olusturulmasi ve WBP Olgiim Protokolii

Akut Siirekli Hipoksi modeli uygulanan, solunum parametreleri dlgiilen siganlar, dlgiim yapilacagi giin plestismografi odasi igerisinde ilk 30 dk boyunca %21
02 seviyesinde aklimatize olmalarina izin verildi. Aklimatizasyon igleminden sonra 30 dk boyunca normoksik kogullardaki (FI02= 0.21 ve FICO2= 0.003 (N2
ile balans)) gaz fraksiyonunda bazal ventilasyon 6lgiimii yapildi. Normoksik kogullardaki bazal ventilasyon dlgiimiinden sonra 15 dk boyunca (FI02= 10.0 ve
FICO2= 0.03 (N2 ile balans)) akut siirekli hipoksiye maruz birakildiktan sonra tekrar reoksijenizasyon saglanip 15 dk boyunca normoksik gaz fraksiyonlarina
doniildii. Toplam 90 dakika sonra dlgiim sonlandiridi (Wilkinson, K.A. vd. 2010, 2011). Herbir grupta bulunan siganlarin WBP 6lgiimii bitiminden sonra akut
hipoksiye maruz kalan ilag gruplarina 1 hafta ve 2 hafta siireyle 20 mg/kg intraperitoneal rifampisin verilmistir. Rifampisin uygulamasi yapilan gruplar ayni
WBP élgiim protokolii ile akut HVR (Hipoksik Ventilatuar Cevap) élglimii yapildi.
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Sekil 2.1. Akut stirekli hipoksi modeli olugturulan biitiin viicut pletismografisi (WBP) sistemi.
Doku Perfiizyonu, Dokularin Gikarilimasi ve Doku Kesitlerinin Alinmasi

Bir deney sonunda agirligi diglilen sicanlar, inhalasyon yoluyla %100 02 icerisinde %5 izofloran bulunan anestezi odasina konularak anestezi altina alindi
ve 6liim kardiyak ventrikiiler insizyon yoluyla agik ggiis anevrizmasi ile dogrulandi. Otanazi isleminin ardinan 0.4 ml heparin (1000 iinite/ml) intraperitonel
(IP) olarak yapildi ve birkag dakika beklendi. Siganlar sol ventrikiil/aortik kateterizasyonla buz igerisinde tutulan 40 ml serum fizyolojik ve sonrasinda 0.01 M
tuz tamponu (PBS tablet, Sigma Aldrich pH= 7.4) ile viicuttaki tiim kan uzaklastinlana kadar ve hemen sonrasinda %4’ lik paraformaldehit (Parafolmaldehit
Granular, MERCK) tamponu ile perfiize edildi. Daha sonra beyin korteksinden doku kesitleri almak i¢in dokular ¢ikarilarak immunofloresan ¢alismasi igin
isleme alindi. Cikanilan dokular +40C derecede bir giin veya iki giin PBS i¢inde ¢oziinmiis %2’ lik paraformaldehit tamponu igerisinde tutuldu. Daha sonra
yine PBS iginde ¢oziinmiis %30’ luk siikroz ¢ozeltisi icerisine transfer edilerek +40C’ de 2 veya 3 giin soliisyon icerisinde batana kadar muhafaza edildi.
Teneke kutu igerisine konulan izopentan, sivi nitrojen kabina sarkitilacak ve doku preperatlan bir mantar parcasina otutturularak doku yapigtirici 0.C.T.
Compound (Tissue-Tek, Sakura) ile izopentan igerisinde donduruldu.

Sekil 2.2. (A) izofluran bulunan anestezi odasinda Gtenazi uygulamasi. (B) Beyin dokusunun gikariimast.
Dondurulan dokular -80 °C derecede saklandi. Tiim dokular hazir oldugunda donduruculu karyostat (CM 1860 UV, LEICA, Germany) kullanilarak -20 °C
derecede 5 pm kalinhiginda transvers kesitler alindi. Toplanan beyin dokulari daha sonra immiinofloresan boyama caligiimak {izere antifriz sollisyonuna
(%50 PBS, %30 etilen glisol, %20 gliserol) konularak -20 °C derecede saklandi (Wilkinson, K.A. vd. 2010, 2011; Nichols, N.L. vd. 2012; Satriotomo, I. vd.
2009; Satriotomo, |. 2012).
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Sekil 2.3. Donduruculu karyostat ile 5 uM kalinlagindaki beyin doku kesitlerinin alinmasi.
immiinfloresan boyamada hiicre gekirdekleri DAP! ile, astrositler GFAP ve mikroglialar IBA-1 ile isaretlendi. Mikroglia hiicrelerini gdstermek amaciyla iyonize

kalsiyum baglayan adaptor molekiil 1 (Iba-1) rabbit anti-Iba-1 1/2000 (PA5-27436, Invitrogen), astrosit hiicrelerini gdstermek amaciyla glial fibriller asidik
protein (GFAP) chicken anti-GFAP 1/2000 (ab4674, Abcam) birincil antibadileriyle isaretlendi.

Sekil 2.4. immiinofioresan antibodyler ile hiicre gekirdedi, astrosit ve mikroglialarin isaretlenmesi

istatiksel Analiz

Biitiin istatistikler ham veriler iizerinden degerlendirildi. Veriler grup ortalamalan = SEM (ortalamanin standart hatasi) seklinde sunuldu. istatistik Analiz
PRISM (Graphpad Software Inc., Version 9.0.1.) programi kullanilarak gergeklestirildi. Ventilasyon verileri 2-yonlii ANOVA testi sonrasi Bonferroni test yon-
temiyle analiz edildi (Wilkinson, K.A. vd. 2010). Astrosit ve mikroglia aktivasyonu akut hipoksi sonrasi iin tek-yonlii ANOVA sonrasi Uncorrectted Dunn’s
test yontemiyle analiz edildi (Stokes, J.A. vd. 2017). 2-y6nlii ANOVA sonrasi FISHER’ s LSD testi ¢oklu karsilastirmali normoksi ve hipoksi siiresince geligen
glial hiicrelerin aktivasyonuna kontrol gruplari ve intraperitoneal rifampisin etkisini degerlendirmek amaciyla kullanildi. Kullanilan istatistiksel yontemler,
p-degerleri ve semboller her sekil igin not edildi.
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3. BULGULAR

Akut Siirekli Hipoksi ve Normoksi Gruplarinin immiinoflorasans Boyama Bulgular

DAPI GFA Iba-1

Sekil 3.1. Beyin dokusundan alinan kesitlerde beyin dokusu korteks bélgesinde mikroglia ve astrosit belirtegleri kullanilarak deney gruplar kargilagtirild. Yapilan
immiinfloresan boyama yéntemi ile glial hiicre aktivasyonunun rifampisin ile baskilamip baskilanmadiginin gésterilmesi amaglandi. 10x ve 20x lik objektiflerde gériintii alind.
Her gruba eg zamanli olarak immiinoflorans protokolii uyguland. GFAP; aktif astrositleri boyamigtir. Alexa Flour 488 dalga boyu ile Yegil renk ikincil antikor ile isaretlenmigtir.
IBA-1; Aktif mikrogliarin tayini icin kullamilmigtir. Alexa Flour 594 dalga boylu kirmizi renk ikincil antikor ile isaretlenmistir. DAPI: Cekirdeklerin boyanmasi igin kullaniimigtir ve
mavi renk igima vermistir. Rifampisin ilag uygulamasi yapilan H_Rif 7G ve H_Rif_14G akut stirekli hipoksi deney gruplarinda astrosit aktivasyonunun baskilandigi, mikroglia

aktivasyonunun ise baskilanmadigi gézlenmigtir (N = 6 hayvan / grup; * p <0.05).
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Sekil 3.2. (A) Beyin korteks bélgelerinden alinan gériintiilerde hiicre cekirdekleri (mavi renk isima veren DAPI belirteci ile), astrositler (yesil renk 1sima veren GFAP belirteci
ile) ve mikroglialar (kirmizi renk isima veren IBA-1 belirteci ile) bir arada gortintiilenmistir. (B) Gruplarin GFAP ile verdigi yesil renk immtinofloresan boyamanin istatistiksel
olarak karsilagtinimasi verilmistir. Hipoksik kontrol grubu ile normoksi grubu arasinda anlamii farklilik gozlenmemigtir. Hipoksi sonrasi 7 gin rifampisin verilen grupta GFAP
ile verilen yesil renk boyama hem normoksi grubuna hem de hipoksik kontrol grubuna gére anlamli derecede azalmistir. Hipoksi sonrasi 14 giin rifampisin verilen grupta da
GFAP ile verilen yesil renk boyama hem normoksi grubuna hem de hipoksik kontrol grubuna gére anlamli derecede azalmistir. Hipoksi sonrasi 7 giin rifampisin verilen grup
ile 14 giin rifampisin verilen grup kargilagtirildiginda iki grup arasinda anlamli farklik gézlenmemistir. (C) Gruplarin IBA-1 ile verdigi kirmizi renk immiinofloresan boyamanin
istatistiksel olarak karsilastinimasi verilmistir. Hipoksik kontrol grubunda kirmiz renk immiinfloresan boyama normoksi grubuna gare istatistiksel olarak anlamli derecede
azalmigtir. Hipoksi sonrasi 7 gtin rifampisin verilen grupta ve hipoksi sonrasi 14 giin rifampisin verilen grupta IBA-1 ile verilen kirmizi renk boyamada normoksi grubuna
gore anlamli derecede farklilik gézlenmemigtir. Hipoksi sonrasi 7 gtin rifampisin verilen grupta ve hipoksi sonrasi 14 giin rifampisin verilen grupta IBA-1 ile verilen kirmizi
renk boyamada hipoksik kontrol grubuna gére de anlamli derecede farklilik gézlenmemigtir. Hipoksi sonrasi 7 giin rifampisin verilen grup ile 14 giin rifampisin verilen grup
karsilagtinldiginda iki grup arasinda anlamii farklilik gézlenmemigtir. Hipoksi sonrasi 7 giin rifampisin verilen grupta ve hipoksi sonrasi 14 giin rifampisin verilen grupta IBA-1
ile verilen kirmizi renk boyamanin hipoksik kontrol grubu ile karsilagtinldiginda normoksik gruba yaklagtigi gézlenmistir.

4. SONUG

Sonug olarak, bu ¢alisma ile akut siirekli hipoksi olusturulmus ratlarda, rifampisin molekiiliiniin santral sinir sisteminde astrosit aktivasyonunu anlamii
derecede baskiladigi (Sekil 3.2 (B)) gdsterildi. Ayrica mikroglial aktivasyonda anlamli degisiklik olmadigi, ancak rifampisin verilmeyen hipoksik grubuna
gore 7 giin ve 14 giin rifampisin verilen gruplarda mikroglial aktivasyonun normoksik gruba yaklastigi gésterildi (Sekil 3.2 (C)). Rifampisinin IL-1B (21)
ve NF-KB'yi baskiladigi daha dnceki calismalarda gosterilmis olup, akut hipoksi modelinde astrositleri baskilamasi da muhtemelen bu mekanizmalar ile
gerceklesmektedir.

Hipoksik hasarlanmada, takip eden siiregte ortaya ¢ikan “injury-induced inflammatory response” (hasar iligkili iltihabi cevap) son derece hayatidir ve bu
konuda yapilan ¢aligmalarda antiinflamatuar tedavilerin etkinligi yetersiz olup rifampisinin muhtemel bir etkinligi s6z konusudur.

Pro-inflamatuar siirecte astrositlerin ve mikroglial hicrelerin kritik bir rolii vardir. Bu siire¢ heniiz net olmamakla birlikte bu hiicrelerin immiinmodiilasyon-
larinin antiinflamatuar etkinligi oldugu goriilmistiir. Bulgularimiz, rifampisin molekiiliiniin santral sinir sisteminde astrosit aktivasyonunu anlamli derecede
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baskiladi§ini géstermektedir.

Bu calisma potansiyel hipoksik hasarlarin ve néroglial hiicrelerin rifampisin ile iliskisini immiinfloresan gdriintiilemelerlBe dederlendiren ilk calismadir. Bul-
gularnimiz rifampisin ve iligkili molekiillerin hipoksik iskemik ensefalopati, perinatal asfiksi, akut hipoksik sekel gibi durumlarda bir immiinmodiilator tedavi
ajani olarak kullanilabilecegini gdstermektedir. Rifampisinin ratlarda gosterdigimiz bu etkisi insanlarda hipoksik beyin hasarinin tedavisinde kullanilabilmesi
icin umut vericidir.
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$S-50 BAS AGRISI SIKAYETI iLE GOCUK NOROLOJI POLIKLINiGINE BASVURAN 6 YAS ALTI HASTALARIN RETROSPEKTIF OLARAK
DEGERLENDIRILMESI

Esra Ulgen Temel', Ozlem Yimaz2, Beste Kipgak Yiizbasi®, Emine Tekin®, Betiil Diler Durgut’, Sevgi Yimenicioglus, Cefa Nil Arslan Karademir®, Cemile Biisra
Olgiilii®, Nurgah Yeniay Siit?, Nihal Olgag Diindaré, Pinar Gengpinar?, Pinar Ozkan Kart?, Fatma Hanci®, Recep Kamil Kilig'®, Duygu Giiner Ozcanyiiz", Rohat
Oztepeli™2, Nesrin Senbil'3, Tiirkiye Cocuk Nérolojisi Dernegi Bag Agrisi Galisma Grubu Tiirkiye Cocuk Nérolojisi Dernegji Bag Agrisi Galisma Grubu'
'Diizce Atatiirk Devlet Hastanesi, Gocuk Ndrolojisi Klinigi

2[zmir Sehir Hastanesi, Cocuk Nérolojisi Klinigi

SPamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali

“Giresun Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali

5Sagiik Bilimleri Universitesi Eskisehir Sehir Hastanesi, Gocuk Nérolojisi Bilim Dal

éCorum Erol Olgok Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Ndrolojisi Klinigi
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"“Tiirkiye Cocuk Nérolojisi Dernegi Bas Adrisi Galisma Grubu

Amag: Cocukluk ve ergenlik doneminde goriilen bag agrilarinin cogunlugunu hayati tehdit etmeyen sekonder bas agrilari ve primer bag agrilari olusturmak-
tadir. 6 yasin altinda olmak bir¢ok yayinda bas agrisi icin alarm bulgusu olarak bildiriimektedir. Primer bas agrilarinin gocuklarda taninirlidinin artmasi, ileri
tetkiklere bas vurmay azaltmak, aileyi rahatlatmak ve dogru yaklagimlarla cocugun sikayetlerinin azaltmak i¢in énemlidir.

Yontem: Arastirmamizda 11 gocuk nérolojisi Kliniginde 1 Ocak 2022 ve 31 Aralik 2024 yillari arasinda bag agnisi ile bagvuran 214 alti yagini tamamlamamig
hastanin tanilari, laboratuvar bulgulari, radyolojik goriintileme, demografik ve klinik 6zelliklerini retrospektif olarak degerlendirildi. Calismamiz gok merkezli
retrospektif kesitsel arsiv taramasi olarak yapilmigtir.

Sonuglar: Toplam 214 hastanin ortalama yasi 58,7 13,51 (17-83 ay) aydir. Hastalarin %50,9’u erkektir. Hastalarin %42,5’ine EEG ¢ekilmig 5 hastada EEG
bozuklugu saptanmis ve 3'ii epilepsi tanisi almigtir. Toplam 160 hastaya beyin MRI gekilmis %31,3’linde anormallik saptanmig ve bunlarin %46'’si enfek-
siydz nedenlerle uyumlu bulunmustur. Akut miidahale gerektiren bir MRI bulgusuna rastlanmamustir. Siniflandirma yapilabilen 174 hastanin %42’si primer
bas agrisi tamisi almig, bu hastalarin %61’i migren veya olasi migren olarak degerlendirilmigtir. 200 hasta bas agrisinin yerini tarif edebilmis ve bunlarin
%49'u frontal bolge agrisi tarif etmistir. Hastalar en sik zonklayici (%35,4) agri yagadiklarini belirtmiglerdir.

Tartigma: Kiiciik cocuklarda bag agrisi aileler igin alisiimadik ve endise verici bir durumdur. 6 yas altinda olmak bas agrisi icin kirmizi bayrak olarak gériil-
mektedir. Ancak ¢alismamizda da gosterildigi gibi bu yas grubundaki bas agrilarinin gogunlugunu hayat tehdit etmeyen sekonder bag agrilar ve primer bag
agnilan olusturmaktadir. Bu konuda farkindaligin arttiriimasi ile gereksiz tetkik ve tedaviye ulagmadaki zaman kaybinin dniine gegilebilir.
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$S-51  Juvenil Miyoklonik Epilepsi Tanili Gocuklarda EEG’de Fokal ve Asimetrik Jeneralize Desarjlarin incelenmesi
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Giris

Jiivenil Miyoklonik Epilepsi (JME) cocukluk caginda sik goriilen jeneralize epilepsi formlarindan biridir. Hastalik tiim epilepsilerin yaklasik %10’nu, idiyopatik
jeneralize epilepsilerin ise %25'ini olusturmaktadir. Hastaligin tipik baslangic yasi 10 ile 24 yas aralididir. Hastalarda miyoklonik, jeneralize tonik klonik (JTK)
ve absans nobetler olmak {izere 3 ana ndbet tipi goriilir. Hastaligin en énemli klinik bulgusu ve ndbet tipi miyoklonik ndbetlerdir. EEG’de zemin aktivitesi
normaldir. Klinik bulgular ile JME tanisi diistiniilen hastalarda kesin tani i¢in EEG’de jeneralize diken-dalga veya tipik olarak jeneralize ¢oklu diken-dalga
aktivitesi gereklidir. Uykuda iken epileptik desarjlar fragmente olabilir veya fokal 6zellikler gésterebilir. Ancak siirekli olarak tek bir bolgede fokal anormal-
likler sebat etmez. Fokal interiktal epileptiform aktiviteler hastalarin %15-40"inda gériiliir ve siklikla frontal bélgelerde ortaya gikar. Stirekli tek bir bélgede
goriilen fokal yavaslama ya da epileptiform aktiviteler fokal epilepsi veya yapisal anormallikler diisiindir(ir. Hastalarda uygun anti-nobet ilag tedavisi ve

yasam tarzi onerileri ile siklikla ndbet kontrolii saglanir. Bazi calismalarda fokal interiktal EEG anormalliklerin varliginin ndbet kontrolii saglamasinda birden
fazla sayida ilac gerekliligi icin risk faktorii olarak gésterilmigtir.

Amac

Galigmamizda Juvenil Myoklonik Epilepsi (JME) tanisi almig gocuklarda fokal ve asimetrik jeneralize EEG bulgulari incelenerek, bu bulgularin ndbet sikligi
ile iliskisi ve tedavi yanrti (izerindeki etkileri degerlendirilmesi amaglanmigtir.

Yontem

Galigmaya hastanemiz Gocuk Nérolojisi polikliniklerinde Ocak 2014- Aralik 2024 tarihleri arasinda en az 12 ay siire ile takibi yapilan JME hastalarinin
dahil edilmesi planladi. JME tanisi igin ILAE tarafindan 2022 yilinda yayinlanan idiyopatik jeneralize epilepsi sendromlari tamimlamalari kilavuzundaki tani
kriterleri kullanildi. JME tani kritelerini kargilayan tiim hastalardan ve ailelerinden yazili onam alindi. Hastalarin klinik 6zellikleri ve izlem boyunca hastalara
cekilmis olan EEG kayitlan retrospektif olarak incelendi. Hastalarin ilk ndbet tipi, nébetlerin baglangic yas, ailede epilepsi oykiisti, hastalarda febril kon-
viilzyon ve absans ndbet dykiisii dederlendirildi. Fokal ve asimetrik jeneralize EEG bulgular bes kategori altinda degerlendirildi: izole unilateral (tek tarafli)
fokal desarjlar, bilateral (iki tarafli) simetrik fokal desarjlar, unilateral diffiiz desarjlar, interhemisferik asimetrik jeneralize desarjlar ve jeneralize degarjlar
oncesi veya sonrasi fokal bulgular. Uyaniklik ve uyku EEG’lerindeki fokal ve asimetrik jeneralize desarjlarin toplam siiresi tlim EEG gekim siiresine béliinerek
dakikada goriilen fokal epileptik desarj siiresi, ‘fokal diken dalga indeksi’ hesaplandi. Bu EEG bulgularinin ve fokal diken dalga indeksi degerinin hastalarda
ndbet sikligr ve tedavi ile iliskisi degerlendirildi.

Bulgular

Calismaya JME tanisi ile izlenen 88 hasta dahil edilmesi planlandi. Bu hastalardan 8’inin EEG’sinde jeneralize desarjlardan daha sik ve israr eden fokal
epileptik degarjlar ya da zemin ritmi diizensizligi olmasi nedeni ile ¢alisma digi birakildi. Kalan 80 hastada kiz:erkek orani 53:27 idi. JME tani yasi 154 + 30
ay (ortanca:160ay, min:86 maks:204) saptandi. Hastalarin hastaneye ilk bagvuru sikayetleri JTK nébet (n:50, %62,5 ), miyokloni (n:22, %27,5), absans (n:1,
%1,8 ) bas donmesi (n:7, %38,8) idi. Hastalarin 21’inde (%26) her 3 nibet tipi de mevcuttu. Hastalarin tedavi dncesi ve tedavi sonrasi 12.ayda gekilen EEG’le-
ri fokal ve asimetrik jeneralize desarjlar agisindan degerlendirildi. Hastalarin 32’sinde (%40) izole unilateral fokal desarjlar, 30’unda (%38) bilateral simetrik
fokal desarjlar, 32’sinde (%40) unilateral diffiiz desarjlar, 31’inde (%39) interhemisferik asimetrik jeneralize desarjlar, 16’sinda (%20) jeneralize degarjlar
oncesi veya sonrasi fokal bulgular saptandi. EEG’de fokal anormallik saptanan hastalarin timiinde frontal bolgede anormallikler mevcuttu. Frontal bolgeye
ek olarak hastalarin hastalarin 6’sinda (%7,5) temporal bolgede, 2’sinde (%2,5) ise oksipital bolgede EEG anormallikleri saptandi. Tedavide 68 (%85) hasta
tek nobet ilaci kullanirken, 12 (%15) hasta iki ndbet ilaci (kombine terapi) kullanmaktaydi. Kiz cinsiyet, absans ndbetlerin varli§i, EEG’de asimetrik jeneralize
desarjlar kombine terapi kullanimi igin risk faktorii olarak saptandi.

Sonug ve Tartigma

JME’li hastalarda fokal ve lateralizen elektroensefalografik anormallikler EEG ¢ekim traseleri boyunca israrci olmadan seyrek olarak goziikse de, farkl
cekimlerde tekrarlayabilmekte ve hasta popiilasyonunun iigte birinden fazlasinda saptanabilmektedir. Ayrica, EEG’de asimetrik jeneralize degarjlarin varligi,
tekli anti-ndbet ilag tedavisiyle ndbet kontroliiniin saglanmasinin gii¢ olabilecegini gdstermistir.
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PS-001 CHRNB2 Mutasyonu iliskili Epilepsi Olgu Sunumu
Fatih Mehmet Akif ZDEMIR', Ebru MARZIOGLU OZDEMIR?, Mesut GUNGOR'

1Selguk Qniversitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Gocuk Néroloji
2Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Tibbi Genetik

Amag: Nikotinik asetilkolin reseptérleri (nNAChR’ler), sinapslarda hizli sinyal iletimini saglayan ligand kapili iyon kanallarinin bir siiper ailesinin tyeleridir. Biz
de nikotinik asetilkolin reseptorlerinden kolinerjik reseptor, noronal nikotinik, beta polipeptit 2 (CHRNB2)'yi kodlayan gende mutasyonla iligkili bir epilepsi
olgumuzun Klinik dzelliklerini sunmayi amagladik.

Yontem: Genetik calisma olarak Klinik ekzom dizilemesi (CES) gergeklestirildi.

Bulgular: Yirmi bir aylik kiz hasta hastanemize ilk kez 8 aylikken febril dénemde gecirilen jeneralize motor nébet nedeni ile getirildi. Ozgecmisinde, 1 ay
6nce 1 kez daha febril nébet gegirme dykiisii olan hastanin, néromotor gelisimi yasiyla uyumluydu. Soygegmisinde anne baba arasinda akraba evliligi ya
da akrabalarda nérolojik hastalik dykiisii yoktu. Norolojik muayenesi olagan olan hastanin takiplerinde 9 aylikken en uzunu 20 dk siiren 1 giinde 10 kez
jenerelize motor (jeneralize tonik klonik) nébeti olmas iizerine yatinlarak yapilan tetkiklerinde; elektroensefalografisinde (EEG) jeneralize keskin-yavas
dalga desarjlan saptandi. Beyin manyetik rezonans gériintiilemesi (MRG) normal saptanan hastaya sirasiyla levetirasetam, pridoksin, sodyum valproat
tedavileri uyguland. infantil ddnemde baslayan direncli nébetleri olmasi sebebi ile genetik analiz planlanan hastanin CES analizinde, CHRNB2 geninde
(ENST00000368476.4 ¢.691C>T) heterozigot mutasyon (otozomal dominant kalitilan uyku iligkili hipermotor epilepsi ile uyumlu) saptandi. Tedavi sonrasi
EEG bulgularinda yatisma olan hasta 1 yildir ndbetsiz izlenmektedir.

Sonug: Bu olgu sunumumuzla; daha ¢ok uyku iligkili hipermotor epilepsi (noktiirnal frontal lob epilepsisi) ile iligkili olarak bilinen CHRNB2 mutasyonuna
bagh olarak infantil ddnemde baglayan jeneralize motor nébetler ve jeneralize EEG bulgularinin eslik ettigi fenotipik 6zelliklerin de gériilebilecegini vurgu-
lamak istedik.

Anahtar Kelimeler: CHRNB2 geni, Epilepsi, Nobet
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PS-003 Yiiksek Serum Urik Asit ile Seyreden Hafif Gastroenteritle iligkili Benign Konviilsiyon Olgulari
Elif Nalan Tag', Parvana Amrahova', Zeynep Oztiirk', Esra Serdaroglu’, Ebru Arhan', Ercan Demir', Tugba Hirfanoglu’
'Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dall

Amag: Hafif gastroenterit iligkili konviilsiyonlar saglikl cocuklarda genellikle atesin olmadigi ve hafif akut gastroenteritin varliginda goriilen konviilsiyonlarla
karakterize benign bir Klinik durumdur. Prognozu iyi olup, profilaksiye genellikle gerek duyulmaz. Patogenezi bilinmemekle birlikte serum Uirik asit yiiksekligi
ile iliskili oldugu diisiintilmektedir.Burada 2 tane irik asit (UA) yiiksekligi ile goriilen hafif gastroenteritli konviilsiyon olgusu sunulmaktadir.

Yontem: Hastalarin her ikisi de erkek olup 18 ve 21 aylik idi. ilk olgumuz 21 aylik olup éncesinde bilinen hastaligi yok, norogelisimi normal. 2 giin siiren
ishal sonrasi 2 kere tekrarlayan afebril fokal nébet-gozlerde kirpistirma ve yiiziin sag tarafinda klonik kasilmalar seklinde nébet gegirdi. Bagvuruda fizik
muayenede dehidrate olmayip norolojik muayenesi normal, Kreatinin ve BUN normal, UA-10,6 mg/dL yiiksek (N:2,2-5,6 mg/dl) olarak sonuglandi. Gaita
nonpatojenik, BOS tetkikleri non patojenik, MRG-normal, EEG-normal. 2 kere fokal ndbet gegirmesi nedeniyle levetirasetam baglandi.

Bulgular: Diger olgu 18 aylik erkek hasta ndrogelisimi normal olup bagvurudan 2 giin 6nce siddetli kusma ve ishali olmus, 1 kere afebril jeneralize to-
nik-kloni_l_( ndbetle basvurdu. Fizik muayenesinde dehidratasyon bulgulari yoktu, nérolojik muayenesi normal, gaitada Noroviriis saptandi, BUN ve Kreatinin
normal, UA- 11,0 mg/dL yiiksek saptandi, diger testler nonpatojenik, EEG-normal, Beyin BT- normal.

Sonug: Her iki olgumuzda UA yiiksekligi saptanmas, laboratuvar ve gériintiileme tetkiklerinin normal olmasi literatiirdeki UA yiikseKligi ile gorillen hafif
gastroenterit iliskili konviilsiyonla ilgili calismalan desteklemektedir. Tim bu 6zelliklerin bilinmesi, pediatristlerin ve gocuk ndrologlarinin gereksiz hastaneye
yatiglardan, muayenelerden ve her seyden dnce ilag uygulamasindan kaginmalari igin 6nemlidir ¢iinkil bu ilaglarin potansiyel yan etkileri vardir.

Anahtar Kelimeler: Urik asit, Konvulsiyon, Gastroenterit
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PS-004 Fingolimod Kullaniminda Erken ve Geg Baslangich Makula Odemi: iki Olgu Sunumu
Adnan Deniz', Gékge Cirdi2, Anil Gok?, Ayfer Sakarya Giines?, Leman Tekin Orgun?, Biigra Yilmaz Tugan?, Biilent Kara?

Kocaeli §ehir Hastanesi, Cocuk Ndrolojisi Klinigi, Kocaeli
?Kocaeli l{niversitesi, Cocuk Ndrolojisi Bilim Dali, Kocaeli
3Kocaeli Universitesi, Goz Hastaliklar1 Anabilim Dal, Kocaeli

Amag: Fingolimod iligkili makula 6demi (FAME), nadir gériilen bir komplikasyondur. Genellikle tedavinin ilk aylarinda ortaya ciksa da, ge¢ dénemde de
gortlebilir. Girme yakinmasi olmayan 16 yasindaki kiz ve 20 yasindaki erkek hastalarda sirasiyla erken ve ge¢ baslangigh FAME tespit edildi. Bu durum,
baslangi¢ ve 3 aylik aralarla diizenli makula dl¢iimlerinin 6nemini vurgulamaktadir.

Yontem: RR-MS tanisiyla izlenen ve fingolimod tedavisi kullanmaktayken makula ddemi gelistigi icin tedavi degisimi yapilan 2 olgunun Klinik seyri sunu-
lacaktir.

Bulgular: 16 yagindaki kiz hasta, ilk klinik atagini 11 yaginda gegirdi ve izlemde beg yil sonra ikinci atagiyla RRMS tanisi aldi. Yiiksek lezyon yiikii nedeniyle
fingolimod tedavisine baglandi. Tedavinin {¢lincii ayinda yapilan rutin muayene ve OCT incelemesinde, 16/20 gérme keskinligi ile makula 6demi tespit
edildi. Fingolimod kesildikten iki ay sonraki muayenesi ve OCT sonuglari normaldi. ikinci hastamiz, 20 yasindaki erkek bir RRMS olgusuydu. ilk Klinik atagini
9 yasinda gegirdi ve dokuz yil sonra ikinci ataginin {izerine interferon beta-1a bagland. Yaklagik bir yil sonra {i¢lincii atagini gegirince interferon kesildi ve
yiiksek lezyon yiikii nedeniyle fingolimoda gegildi. Baslangigta gérme keskinligi 20/20 idi. ikinci yilin sonundaki muayenesinde ve OCT'de tek tarafli makula
6demi tespit edildi. Fingolimod kesildikten iki ay sonra makula ddemi diizeldi ve gérme sorunu yaganmadi.

Sonuc: FAME vakalari tek veya cift tarafli olabilir ve semptomsuz seyredebilir. Klinigimizde fingolimod baslanan 15 hastanin 2’sinde makula 6demi gelis-
mesi, bu komplikasyonun diigiiniilenden daha sik olabilecegini diisiindirmektedir. Hastalar, periyodik oftalmolojik muayene ve OCT ile takip edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: fingolimod, makula 6demi, erken ve ge¢ baglangic
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PS-005 Parainfluenza tip 1 iliskili Akut Hemorajik Lokoensefalit Olgusu: Nadir Bir Fenotip
Hilal Akalin, Gigdem Geng Sel’, ismail Solmaz', Pinar (zbudak', Deniz Yiiksel', Siikriye Yilmaz2, Sultan Goncii®, Rahsan Gogmen*

'Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Nérolojisi

2Ftlik Sehir Hastanesi, Cocuk Radyoloji

3Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Yogun Bakim
“Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi , Néroradyoloji

Amag: Akut hemorajik I6koensefalit(AHLE), hizli ilerleyen nérolojik bozulma ve 6liime neden olan nadir bir demiyelinizan hastaliktir. Patofizyolojisi kesin ola-
rak bilinmese de, {ist solunum yolu enfeksiyonu sonrasi goriilen post-enfeksiyoz komplikasyon oldugu diigtiniilmektedir. ADEM’ in agir seyirli bir formudur.
Bu bildiride enfeksiyon sonrasi akut baglangicli biling degisikligi, ndbet ve distoni ile prezente olan bir olgu sunulmustur.

Yontem: 10 aylik erkek hasta, ates, uyku hali, biling degisikligi ve jeneralize tonik klonik nébet ile bagvurdu. Gelisim basamaklarini yagina uygun seyretmisti,
bilinen hastaligi yoktu ve bir giindiir devam eden atesi mevcuttu. Nérolojik muayenesinde, GKS:6 olarak degerlendirildi. Bas kontroliiniin olmadigi, dort
ekstremitede distonik kasiimalarinin eglik ettigi tonus artisinin oldugu, derin tendon reflekslerinin canli, taban derisi yanitinin bilateral ekstansor vasifta
oldugu tespit edildi.

Bulgular: Hastanin yapilan incelemelerinde rutin tetkikleri normaldi. Kranial MRG ‘de dzellikle bazal ganglionlarda, periventrikiiler alanlarda, difiizyon ki-
sitlanmasi, hemorajik alanlar igeren belirgin 6dem saptandi. LP incelemesinde BOS glukozu normal , protein: 75.2 mg/dl , Lac: 2 mmol/I sonuglandi, hiicre
goriilmedi. EEG’ si ensefalopati ile uyumlu olarak degerlendirildi. Klinik tablo ve tetkik sonuglar ile AHLE diisiiniilen hastaya pulse kortikosteroid tedavisi
baslandi, Seftriakson, asiklovir tedavileri de almakta olan hastanin viral solunum yolu panelinde Parainfluenza 1 iremesi saptandi. Metabolik tetkikleri,
mitokondriyal genom ve tiim ekzon dizileme incelemeleri gonderildi. BOS Kiiltiirii steril, viral menenjit paneli negatif sonuglandi.

Kranial MR goriintiileri

A: SWI sekansinda her iki lateral ventrikiil etrafinda ve korpus kallozum spleniumda kanama alanlarina ait hipointens gériiniimler B,C,D: Sirayla koronal T2, aksiyel T2
kesitleri ve FLAIR sekansinda periventrikiiler deme bagl hiperintens gériiniim

Sonug: Enfeksiyon sonrasi ensefalopati klinigi olan vakalarda,akut baglangic ve hizli ilerleyen norolojik tablo mevcutsa AHLE akilda tutulmalidir; MRG’ de
serebral beyaz cevherde, bazal gangliada, talamusta hemorajik, multifokal, sinirlari belirsiz lezyonlar bulunur. Tedavide en ¢ok kullanilan ajanlar kortikoste-
roidlerdir; direncli vakalarda plazmaferez ve IVIG de kullanilabilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Hemorajik lokoensefalit, Parainfluenza, Hiperakut ADEM
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PS-006 Nadir Mitokondriyal Hastalik: Olgu Sunumu
Gokgen Oz Tuncer", Giilbahar Kurt Bayir', Meltem Necibe Ceylan Bilgici2, Ayse Aksoy'

0n Dokuz Mayis Qniversitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari AD, Cocuk Néroloji BD, SAMSUN
20n Dokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji AD, SAMSUN

Amag: Kisa zincirli enoyl-CoA hidrataz(ECHS1) eksikligi, niikleer bir gen olan ECHS1’deki mutasyonlardan kaynaklanan otozomal resesif mitokondriyal bir
hastaliktir. Akut metabolik atak ile gelen ECHS1 eksikligi olgusu sunulmaktadir.

Yontem: Oz/soygecmis dykiisiinde ¢zellik olmayan ve saglikli iic bucuk aylik kiz hasta ates ile birlikte giin icerisinde tekrarlayici, kol-bacaklarda kasilma,
pedal cevirme ya da gozlerini sabitleme geklinde {i¢ saniye siiren multiple nobet semiyolojisi bagvurdu. Biling agik olup, derin tendon refleksleri bilateral
hiperaktifti. Kan gazinda asidoz ve laktat:3,46mmol/L (0,4-1,4) yiiksek bulundu. Beyin manyetik rezonans goriintillemede bilateral simetrik frontal kor-
tikal-subkortikal derin beyaz cevherde, bazal ganglionlarda, eksternal ve internal kapsiilde, korpus kallozum, lateral ventrikiillerin komsulugunda derin
beyaz cevherde diffiizyon kisitlamasi gosteren sitotoksik ddem izlendi. Levetirasetam ve mitokondriyal kokteyl baslandi. Yeni nesil dizi analizinde Anne ve
baba heterozigot tasiyici oldugu mitokondriyal kisa zincirli enoil-CoA1 hidrataz eksikligi, otozomal resesif ECHS1 geninde (NM_004092.4) ¢.327G>C ve
¢.873A>G birlesik heterozigot varyant bulundu.

Bulgular: Mitokondriyal ECHS1 eksikliginde en yaygin fenotip yasamin ilk giinlerinde siddetli ensefalopati, hipotoni, ndbetler ve laktik asidoz ile ortaya
cikan Leigh Sendromu benzeri bulgulardir. Sensorindral sagirlik, optik atrofi, kardiyomiyopati, solunum yetmezligi, kan, idrar ve BOS’da yiiksek laktik asit
bildirilmistir.

Sonug: Mitokondriyal hastaliklarin farkli Klinik fenotipleri nedeniyle cocuk vakalarda tani zor olsa da organa 6zgii komplikasyonlarin erken tedavisi ve aileye
genetik danismanlik verilebilmesi igin erken taninmasinin 6nemine dikkat ¢cekmek istedik.

Anahtar Kelimeler: Mitokondriyal hastalik, Ensefalopati, Akut metabolik atak
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PS-007 Erciyes Universitesi’nden Alternan Hemipleji: Bes Olguluk Klinik inceleme
Ayten Giileg', Dilek Tiirkmen?, Hakan Giimiis2, Mehmet Canpolat?, Selcan Oztiirk, Hiiseyin Per?

"Kayseri §ehir Hastanesi Cocuk Nérolojisi
2Erciyes Universitesi Gocuk Nérolojisi

Amag: Cocukluk Gagi Alternan Hemiplejisi (AHC), siklikla 18 aydan dnce baslayan, viicudun sag ve sol tarafi arasinda degisebilen tekrarlayan hemipleji
ataklari ile karakterize edilen nadir bir nérolojik bozukluktur. Nébetler, biligsel bozukluklar ve otonom disfonksiyonlar gibi cesitli diger ndrolojik semptomlarla
birlikte goriilen bu bozuklukla takip ettigimiz vakalari paylasmak istedik.

Yontem: Method: Erciyes Universitesi Cocuk Norolojisi kliniginde 2010-2024 tarihleri arasinda izlenen AHC tanisi alan 5 vaka retrospektif olarak degerlen-
dirilmistir.

Bulgular: Hastalarin 4/5'i erkekti. il atak zamani 40 giin-8 ay, ortalama tani yasi 16 (8-30) ay idi. ilk ataklar nébet olarak degerlendirilmisti. Takipte 6nce
cok kisa stireli, sonra daha uzun siiren tek tarafli gligsiizliik ataklarinin fark edilmesiyle klinik tani almiglardi. Nobet stireleri ortalama 1-3 dakika iken; hemi-
parezi bulgulan 5dk-7 giin arasinda siirmiisti. Hastalarin 4/5’inde de nova ATP1A3 mutasyonu saptanirken 1 hastada mutasyon saptanmamigti. Hastalarin
1/5’inde spasitiste ve 1/5’inde optik atrofi mevcuttu. Hastalar ¢oklu antiepilptik tedavilerine flunarazin veya topiramat eklenmesiyle antiepileptik sayisi ve
hemipleji ataklan kismen azaltilmigti.

Sonug: AHC patofizyolojisi, sodyum-potasyum ATPaz enzimini kodlayan ATP1A3 genindeki mutasyonlarla iligkilendirilmigtir-vakalarinin yaklagik %80’ininde
de novo mutasyonlar bildirilmistir. AHC’nin Klinik 6zellikleri oldukca cesitlidir ve anormal gz hareketleri, distonik postiir, dakikalar- giinler siirebilen hemip-
lejik ataklar gibi belirtileri icerebilen epizodik ataklarla seyreder. Ayrica, AHC hastalarinin yaklagik dortte tictiniin epileptik nébetler gecirdigi belirtiimektedir.
Davranig problemleri, anksiyete bozuklugu ve depresyon siklikla bildirilmistir. Gegmis yillarda flunarazin ve topiramat tedavilerinin etkin oldugu bildirilse
de bu tedavilere yanit vermeyen hastalar bildirilmigtir.Bu vaka serisiyle AHC vakalarini videolarla gozden gegirmek, vakalarimizi klinik 6zellikler ve tedavi
secenekleri yoniinden literatiirle karilastinrken Klinik taninin genetik testler icin 6nemini vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: ATP1A3, Alternan hemipleji, Paroksismal nonepileptik olay
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PS-008 X’e Bagh Myoetiibiiler Myopati ve Hepatobiliyer Hastalik
Hatice Hilal Kirkgéz', Nilgiin Harputiuoglu, Dersan Onur?, Buket Daldaban Sarica®, Ece Onel, Didem Kalayci Atmaca’, Pakize Karaoglu®, Giilgin Akinci*

"Kayseri Sehir Hastanesi, Cocuk Nérolojisi Klinigi

2[zmir Dr Behget Uz Cocuk Hastalklari ve Cerrahisi EAH, Palyatif Bakim Klinigi
3Kayseri Sehir Hastanesi, Cocuk Gasroenteroloji Klinigi

“[zmir Dr Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi EAH, Cocuk Nérolojisi Klinigi

Amag: X’e bagli myotiibiiler myopati, (XLMTM), myotubularin (MTM1) gendeki patojenik varyantlar nedeniyle ortaya ¢ikan nadir bir sentroniikleer myopati-
dir. Son yillarda anlagiimaya baslayan hepatobiliyer tutulumun, XLMTM’nin bir bilegeni olduguna ve hastaliktaki kritik roliine dikkat ¢ekilmesi amaglanmigtir.

Yontem: Tani ve izlem siirecinde kolestaz ataklari gozlenen iki olgu sunulmustur.

Bulgular: Olgui; 16 aylik erkek olgu, solunum sikintisi, hipotonisite nedeniyle yenidogan yogun bakimda yatis ykisii olup, muayenesinde dikkat ¢ceken
myopatik yiiz ve hipotonisite ile birlikte derin tendon refleksleri ainamamigtir. Yedi aylikken transaminaz yiiksekligi, hiperbiliriibinemi gelismesi {izerine
yapilan abdominal ultrasonografide sol lobda hiperekoik nodiiler goriiniim saptanan hasta, genetik incelemede MTM1 geninde ¢.1262G>A p.(Arg421Gin)
hemizigot patojenik varyant saptanarak XLMTM tanisi almigtir. Hastanin tekrarlayan transaminaz yiiksekligi, sarilik ataklari devam etmekte olup ursode-
oksikolik asit tedavisi ile izlemine devam edilmektedir.0lgu2; 31 aylik erkek olgu, karaciger fonksiyon testlerinde yiikseklik, hiperbiluribinemi nedeniyle
palyatif servisinde tekrarlayan kolestaz ataklari nedeniyle izlenmigtir. Alti aylikken MTM1 geninde p.R421Q (c.1262G>A) hemizigot patojenik varyant
saptanarak XLMTM tanisi almigtir. Atak sirasinda portal ven renkli doppler ultrasonografide bulgular sol portal ven trombozu olarak degerlendirilmigtir.
Antibiyoterapi ve ursodeoksikolik asit tedavileri ile klinik ve laboratuvar bulgular diizelen, kontrol ultrasonografide sol portal ven liimeninde rekanalizasyon
saptanan hastanin izlemine devam edilmektedir.

Sonug: Her iki hastamizda da diger genetik ve cevresel etkilerle agiklanamayan kolestaz ataklarinin varligi, XLMTM tanili hastalarin hepatobiliyer tutulum
acisindan yakin izlenmesi gerektigini diisiindiirmektedir. ilk gen transfer calismasinda XLMTM’li dért hastanin karaciger yetmezligi nedeniyle kaybedilmesi
ve kaybedilen hastalarin geriye doniik incelemelerinde hepatobiliyer bulgularin énceden mevcut oldugunun belirlenmesi, bu hastalarda multidisipliner
yaklagimin ve kas digl sistem bulgularinin dikkatle degerlendiriimesinin 6nemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Hiperbilirubinemi, Kolestaz, Myotubuler myopati
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PS-009 Epilepsiya Parsialis Kontinua ile bagvuran Rasmussen ensefaliti olgusu
Parvana Amrahova', Elif Nalan Tag', Fulya Kiirekci2, Zeynep Oztiirk', Esra Serdaroglu', Tugba Hirfanoglu', Ercan Demir', Ebru Arhan’

'Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye
2Sanlurfa Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Sanlurfa, Tiirkiye

Amag: Rasmussen ensefaliti (RE), serebral korteksin tek tarafli inflamasyonu, ilaca direncli epilepsi ve ilerleyici ndrolojik ve biligsel bozulma ile karakterize,
nadir goriilen bir kronik nérolojik bozukluktur.

Yontem: Epileptikus Parsialis Kontinua (EPC) ile bagvuran ve Klinik ve radyolojik bulgularla RE vakasi olarak teghis edilen 16 yaginda bir kiz gocuk vakasini
bildiriyoruz.

Bulgular: Oncesinde bilinen hastaligi olmayan 16 yas kiz hasta 2 ay dnce 2 kere jeneralize tokin-klonik nobet gecirdikten 1 ay sonra sag kolda devaml rit-
mik miyoklonik-klonik kasilmalar-Epilepsiya Parsialis Kontinua (EPC) ile basvurdu. ilk rutin elektroensefalogram(EEG): normal. Coklu antindbet ilag tedavisi
baslanmasina ragmen ndbeti durmadi, sirasi ile dormikum, ketamin ve propofol inflizyon tedavisinden fayda goriilmedi. Nobeti ayni siddette devam etmekte
olan hastanin ilk Kranial Manyetik Rezonans Gériintiilemede (MRG) sag presentral girusta Fokal Kortikal Displazi (FCD) olarak yorumlandi. Etiyolojiye yonelik
yapilan enfeksiyoz, romatolojik, subakut sklerozan panensefalit, demiyelinizan hastaliklar ve paraneoplastik sendrom agisindan yapilan laboratuvar tetkik-
ler non-patolojik sonuclandi. 24 saatlik Video EEG Monitorizasyonda hemsgsferler arasinda asimetri, sol temporalde yavaslama ve santroparietalde diken
dalgalar izlendi. 2 hafta sonra gekilen Kranial MRG sol frontalde, sol parietalde ve sol kaudat niikleus baginda atrofi seklinde goriilfii. Hastaya intravenéz
immunoglobulin ve pulse steroid tedavisi verildi, kismen fayda goriildii, Rituximab tedavisi baglanarak taburcu edildi.

Sonug: RE genellikle EPC ve ilerleyici hemisferik disfonksiyon semptomlariyla iligkili, inatg ndbetlerle karakterize nadir bir sendromdur. Serebral hemisfe-
retomi nébetlerin kesin tedavisi igin tek yontemdir, ancak kaginilmaz fonksiyonel sonuglari olabilir. RE hastalarinin %10°da cift patoloji- FCD ile birliktelik
goriilebilir. Bu vakada da oldugu gibi FCD ve EPC’si olan hastalarda RE akla gelmeli ve tekrarlayan MRG ile tani dogrulanmalidir.

Anahtar Kelimeler: Rasmussen ensefaliti, Epileptikus Parsialis Kontinua, Fokal Kortikal Displazi

104



Ulusal
Cocuk Norolojisi
m Kongresi

Sueno Hotels Deluxe Belek / Antalya

PS-010 Elektroensefalografide Hemisfer Asimetrisi Olan Pediatrik Vakalarin Klinik ve Norogoriintilleme Yontemlerinin Degerlendirilmesi

(Ozlem Ugur Aydin', Arife Derda Yiicel Sen', Ahmet Baysal', Gigdem Oztunali?, Kiirsat Bora Carman', Cogkun Yarar'

'Eskisehir Osmangazi l:/:ni versitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dali
2Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji AnaBilim Dali

Amag: Elektroensefalografide (EEG) asimetri iki hemisferin homolog alanlan (izerindeki kanallarda EEG aktivitesinin genligi, frekansi veya morfolojisinin
esit olmamasidir. Bu ¢calismada, EEG'de hemisfer asimetrisi saptanan pediatrik vakalarin klinik ve norogdriintileme 6zellikleri degerlendirilerek, etyolojik
faktorler, nobet tipleri ve motor fonksiyon ile olan iligkileri incelenmisgtir.

Yontem: Galismamizda Ocak 2020- Ocak 2025 yillari arasinda hastanemize bagvuran ve EEG’de hemisfer asimetrisi saptanan hastalarin verileri retrospek-
tif olarak degerlendirildi. Fokal ve jeneralize ndbetle izlenen hastalarin klinik ve nérogériintiilemeleri karsilagtiriidi. Analizlerde SPSS programi kullanilmig
olup p<0.05 anlamli kabul edilmigtir.

Bulgular: Galismaya toplam 85 hasta (40 kiz, 45 erkek) dahil edilmig olup, ortalama yas 75,4 + 61,8 ay (2-204 ay)idi. En sik gdzlenen etiyolojik faktor
hipoksi (%18,8) olup sirasiyla kanama (%11,8), travma (%9,4) ve prematiire (%8,2) izlenmistir. Hastalarin %46,4’(i direncli epilepsi tanisi almig, %42,4'li
fokal, %53,6’s! jeneralize ndbet gegirmistir. Jeneralize nébet gegiren grupta direncli epilepsi orani fokal nébet gegirenlere gore anlamli olarak daha yiiksekti
(p<0,05). En sik kullanilan anti-ndbet ilag levetirasetam (%68,7) olup, jeneralize nobet grubunda levetirasetam, fenitoin ve klobazam kullanimi fokal gruptan
anlamh olarak daha yiiksekti (p<0,05). Norogériintiileme bulgusu en yaygin periventrikiiler Iokomalazi (%26,2) ve serebral atrofi (%16,7)’ dir. Hastalarin
%39,3’linde motor gelisimi gerili§i saptanmig olup, %?20,2’si hemiplejik, %9,5’i quadriplejik ve %6’si diplejik olarak degerlendirilmistir. EEG’ de hemisfer
asimetrisi olan hastalarin demografik verileri, klinik ve nérogdriintileme 6zellikleri Tablo 1’ de gdsterilmistir.

Elektroensefalografide Hemisfer Asimetrisi Olan Vakalarin Demografik Verileri, Klinik ve Norogériintiileme Ozellikleri

Tablo 1 Olan Verileri, Klinik ve
Norogorantaleme Ozellikleri

Aan-Mak Medyan Onsssne
Vay(Ay) 20 - 2040 a%0 734 &

Clinsiyet

iy Status Epilptibus
ik Hastalik
Fayolojh

) BoBers engli Lpilepsi Var
Direnghi Epilepsi nghh Upllepst Yok

Nobet Tips

At NObet Hagbar

Beyin MR Bulguss

Motor Oeliik Displeji
Quadripiali %
Mosor Ievorilonde Gerilik 2

Sonug: EEG’de hemisfer asimetrisi saptanan hastalarda hipoksik iskemik ensefalopati ve serebral atrofi en sik eslik eden ndrogériintiileme bulgular olarak
saptanmis olup direngli epilepsinin eslik ettigi gortimistir. Bu bulgular, hemisfer asimetrisi saptanan hastalarin klinik ve ndrogériintiileme degerlendiril-
mesinin 6nemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Elekirosensefalografi, Hemisfer asimetrisi, Norogériintileme
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PS-011 Bariatrik Cerrahiye Sekonder Polindropati Olgusu
zelin icen', senem ayca', muzaffer polat'
Tcelal bayar (iniversitesi

Amag: Bariatrik cerrahi sonrasi hizli kilo kaybi ve mikronutrient yetersizligine bagh gelisen nérolojik komplikasyonlar agisindan hastalarin izlemi 6nem
tagimaktadir. Bu ¢alismada, bariatrik cerrahi sonrasi ortaya ¢ikan sensorimotor polinropati olgusu sunulmaktadir.

Yontem: 16 yas kuz olgu, 4 ay 6nce mide kiigiiltme ameliyati gecirmis olup bu stirecte 30 kg kilo kaybi yasamis.Basvurusundan bes hafta énce akut gastro-
enterit dykisii olan hasta (i¢ hafta dnce taban ve alt ekstremite parmaklarinda karincalanma, uyusma ve yanma hissetmeye baslamig.Semptomlari ilerleyen
olgu GBS on tanisi ile dis merkezde bes giin IVIG tedavisi almig ancak semptomlarinda belirgin bir diizelme g6zlenmemesi (izerine tarafimiza yonlendirildi.

Bulgular: Derin tendon refleksleri alinamayan olguda alt ekstremitelerde kas giicii 4/5 olup parastezi izlendi.EMG bulgulari sensorimotor polindropati ile
uyumlu saptanan olgunun kontrastl kraniyospinal MR olagan saptandi. Ekokardiyografi incelemesinde hafif mitral yetersizlik tespit edildi.Cdlyak serolojisi,
ANA ve viral seroloji tetkikleri negatif sonuglandi.Pulse steroid tedavisine yanit alinamayan olguya bariatrik cerrahi sonrasi gelisen polindropati diisiiniilerek
hidroksikobalamin (B12), intravendz multivitamin, oral ginko ve bakir destegi baglanarak fizik tedavi programi diizenlendi. Hastanin semptomlarinda iyiles-
me gozlenmis olup taburculuk sonrasi multivitamin destegi ve diyetisyen takibi 6nerildi.

Sonug: Hizli kilo kaybi, besin eksikliklerine ve metabolik stres mekanizmalarina yol acarak sinir sistemi hasari ile iligkilendirilmistir. Ozellikle B12, tiamin,
bakir ve ¢inko eksikliklerinin periferik ndropati gelisiminde énemli rol oynadigi bilinmektedir. Bu vaka sunumu, bariatrik cerrahi gegiren hastalarin diizenli
takip edilmesi ve beslenme durumlarinin yakindan izlenmesi gerektigini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: bariatrik cerrahi, obezite, noropati
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PS-012 Gocukluk Gag idiyopatik intrakranial Hipertansiyon Tedavisinde Asetazolamid ve Metabolik asidoz: Tek merkez deneyimi
Fatma Pinar TABANLI', Serap TEBER', Omer BEKTAS', Mirag YILDIRIM', Sultan GIGEK", Mert ALTINTAS
"Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk NGroloji

Amag: idiyopatik intrakranial hipertansiyon (IIH), yer kaplayan bir lezyon ya da ventrikiil genislemesi olmaksizin, nedensel bir faktériin tespit edilemedigi,
yiiksek intrakranial basing (IKB) ile karakterize Klinik bir sendromdur. Tedavide en yaygin kullanilan ilaglar asetazolamid ve topiramattir. Bu calismada iiH
tanisi konarak asetazolamid tedavisi baglanmig olan gocuk hastalarda metabolik asidoz geligim zamani, siddeti ve tedaviyi sonlandirma endikasyon durumu
ve iligkili faktérler incelenmisgtir.

4311410719 431S0d

Yontem: 01.01.2023-01.01.2025 tarihleri arasinda Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Noroloji Béliimi’nde iiH 6n tanisi ile tetkik edilen 27 gocuk
hastanin dosyalari retrospektif olarak degerlendirilmigtir.

Bulgular: iiH tanisi alan 27 cocugun (K/E=13/14) %44’iinde(n=12/27) obesite, %84’iinde (n=21/25) vitamin D eksikligi (25-0HvitD<20 ng/ml) eksikligi,
3 hastada (% 11) siniis ven tombozu saptandi. Sekiz hastada (%29,6) eglik eden hastaliklar mevcuttu. Tedavide ilk basamak olarak asetazolamid tedavisi
4-19 mg/kg/giin baglanmis; izlemde (1 hafta ile 4 ay arasinda) 21 (%77,7) hastada metabolik asidoz gelismis, 7 (%26) hastada anti-asidoz tedavisine
ragmen diizelmeyen metabolik asidoz sebebiyle tedavi topiramat olarak degistiriimistir. Metabolik asidoz gelisimi 6zellikle ilk 3 hafta icerisinde belirgin
olup asidoz gelisen hastalarin %76,2’sinde (n=16/21) ilk 6 hafta icerisinde gelismis oldugu gériilmiistir. llac dedisimi gerektiren hasta grubunun izleminde
topiramat tedavisi ile kan gazi normal/normale yakin seyretmistir.

idiyopatik intrakranial Hipertansiyonda Etyolojik Faktorler

Etyolojik faktorler
n Ortalama + SD min-maks
25(0H)D (ng/ml) 25 12,54 +5,49 5,4-25
Ferritin (ng/ml) 23* 28,80 + 15,22 6,8-71
*Eslik eden hastaliklar: B-ALL, Fanconi aplastik anemisi, tiroid agenezisi, retinitis pigmentosa, tiveyit, optik norit, anksiyete bozuklugu, mental retardasyon. B-ALL
olan 1 hasta ve Fanconi aplastik anemisi olan 1 hastanin ¢oklu transfiizyon éykiisii sebebiyle Ferritin diizeyleri degerlendirmeye alinmamigtir.
**ACTH, kortizol, Parathormon, Vitamin A diizeyi, Vitamin E diizeyi, TSH-serbest T4 diizeyleri degerlendirilmis ancak 6zellik saptanan hasta saptanmamigtir.
Risk faktorleri
n Metabolik asidoz + n (%)

Yas grubu

Prepubertal 10 8 (%80)

Postpubertal 15 13 (%86)
Obesite (VKI>25kg/m2)

Obesite var 12 3 (%25)

Obesite yok 15 3 (%20)
Vitamin D eksikligi (25(0H)D <20 ng/ml)

25(0H)D <20 ng/ml 21 16 (%76)

25(0H)D >20 ng/ml 4 4 (%100)
Demir eksikligi anemisi

Ferritin <40 ng/ml 17 13 (%76)

Ferritin >40 ng/ml 6 5 (%83)

Sonug: Asetazolamid iiH tedavisinde birinci basamak tedavi olarak kullanilsa da hastalarin azimsanmayacak bir kisminda yan etkilere sebep olmakta ve
ilag degisimi gerektirmektedir. Metabolik asidoz gelisiminde risk faktorii tanimlanabilmesi tedavide ilag tercihinde yan etkisiz izlem ve hasta uyumunun
artmasina olanak saglayabilir, ayrica yeni tedavi segenekleri kombinasyonlan planlanabilir. Asetazolamid etkin bir tedavi olmakla beraber tedavinin 6zellikle
ilk haftalarinda asidoz gelisimi durumunda topiramat iyi bir alternatif olabilir.

Anahtar Kelimeler: idiopatik intrakranial hipertansiyon, asetazolamid, metabolik asidoz
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PS-013 Kleefstra Sendromu Spektrumu: iki Farkh Hastalik Yapici Gen, iki Ayn Sendrom
Naz Kadem', Mustafa Halk', Hiiseyin Bahadir Senol', Dilek Sénmezoglu', Ayse ipek Polat', Adem Aydin', Ulug Yis', Ayse Semra Hiz'
"Dokuz Eyliil Universitesi Cocuk Néroloji Bilim Dali

Amag: Kleefstra sendromu (KLEFS) (MIM 610253) agir entellektiiel yetersizlik, hipotoni, epilepsi, kardiyak hastaliklar ile sinofiri, mikrosefali, orta yiiz hipop-
lazisi gibi yiiz bulgulari ile tanimlanmaktadir ve EHMT1 geni sorumludur. KMT2C geni ise benzer fenotipik 6zelliklere neden olmasi ile KLEFS2'den sorumlu
tutulmustur. Yakin zamanda yapilan genotip-fenotip ¢alismalarinda ise bu iki genin ayni sendrom degil, iki ayrn sendroma neden oldugu ortaya koyulmustur.

Yontem: Klinigimizde takipli KMT2C ve EHMT1 genlerinde mutasyon olan hastalarin fenotipik ve genotipik 6zellikleri hasta dosyalarindan incelendi.

Bulgular: ilk hasta 8 yaginda, miadinda dogan, hipotonik infant olarak izlenen, isitme problemleri ve gelisme geriligi olan bir kizdi. Nébet, kalp ve intraab-
dominal organlarda sorun yoktu. Beyin MRG’de korpus kallosum agenezisi goriildii. Orta entellektiiel yetersizlik ile Mikrosefali, sinofiri, hipertelorizm, basin
burun kokii, orta yiiz hipoplazisi, sivri cene ve balik agiz belirgin yiiz 6zellikleri arasindaydi. EHMT1 geninde 700 kb delesyon vardi. ikinci hasta 14 yasinda,
erkek, otizm spektrum bozuklugu ve epilepsi ile takipliydi. Orta entelektiiel yetersizlik mikrosefali, fazla kilo, belirgin kaglar, kaba yiiz, epikantus, hipertelo-
rizm, sivri gene, diiz orta yiiz ve kalin disa déniik alt dudaklar fenotipik 6zellikleriydi. KMT2C geninde patojenik ¢.2961C>G varyanti mevcuttu. Ugiincii hasta
17 yasinda, kiz, direncli ndbetler ve geligim gerili ile takipliydi. Agir entelektiiel yetersizlik, mikrosefali, fasial asimetri, belirgin kaglar, kaba yiiz, hipertelorizm,
diisiik kulaklar, diiz orta yiiz, kalin dudak ve sivri gene fenotipindeydi. KMT2C geninde olasi patojen ¢.1013-2A>Gvaryanti mevcuttu.

Fenotipik yiiz ozellikleri

Sonug: Genotip-fenotip iligkileri tani, hastalik yonetimi ve gelecek tedavi segenekleri igin énemlidir. KMT2C iligkili nérogelisimsel bozukluk, belirgin yiiz
6zellikleri nedeni ile KLEFS’e benzemekle beraber, ayri bir sendrom olarak tanimlanmalidir.

Anahtar Kelimeler: Kleefstra Sendromu, EHMT1, KMT2C
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PS-014 iki Kardeste Norogelisimsel Bozukluga Neden Olan [GEMINS] Varyanti
Naz Kadem', Mustafa Halk', Hiiseyin Bahadir Senol', Dilek Sénmezoglu', Ayse ipek Polat', Adem Aydin', Ayse Semra Hiz', Ulug Yis'
"Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dall

Amag: GEMIN5'teki biallelik varyantlar, gelisimsel gecikme, serebellar atrofi ve hipotoni ile baskin motor disfonksiyonu i¢eren nadir bir ndrolojik sendroma
neden olur. GEMIN5, SMN montaj kompleksinin vazgegilmez bir bilesenidir. Genotip-fenotip iligkilendirmeleri, tani ve tedavi segeneklerine olanak saglar.

Yontem: Hasta klinik, laboratuvar, genetik ve goriintiileme bulgulari hasta dosyalari ve hastane sisteminden kaydedildi.

Bulgular: 5 yas erkek hasta, yaklasik 2 yasindayken gelisimsel gecikme ve hipotoni ile ilk kez bagvurdu. Akraba olmayan ebeveynlerden zamaninda dogan
hastanin prenatal, natal ve perinatal dénemi sorunsuzdu. Ayaga kalkamiyor ve yiriiyemiyordu. 2 yagindayken benzer sorunlar yagayan kiz kardesi dogdu.
Kiz kardes de zamaninda dogdu ve prenatal, natal, perinatal dénemi sorunsuzdu. Ayaga kalkabiliyor ancak yiriiyemiyordu. Bu iki kardesi sirasiyla 5 ve 3
yagindayken takip etmeye basladik. Fizik muayenede hipotoni ve hiperaktif derin tendon refleksleri goriildii. Rutin biyokimyasal incelemelerde ve amon-
yak, plazma ve idrar amino asit analizi, uzun zincirli yag asidi analizi, idrar organik asit analizi ve tandem kiitle spektrometrisi gibi metabolik ¢aligmalarda
herhangi bir anormallik tespit edilmedi. Gz muayenesi normaldi. EMG ve sinir ileti ¢calismalari normaldi. Kiigiik kardegin beyin MRG’de yaygin serebellar
atrofi gorildii. Her iki kardes icin de kromozomal mikrodizi analizi, tiim ekzom sekanslama (WES) ve spinoserebellar ataksi gen paneli analizi yapildi, hepsi
sonugsuz kaldi. Trio-WGS yapildi ve her iki kardeste de GEMIN5 heterozigot p. N13Qfs118 (c.36dup) ve heterozigot ¢.1080+5G>A varyantlari bulundu. Daha
sonra aile segregasyonu yapildi; anne (p. N13Qfs118 (c.36dup)) ve baba (c.1080+5G>A) her ikisinde de birer varyant vardi.

Sonuc: GEMIN5'teki biallelik varyantlarin gelisimsel gecikmeye, motor disfonksiyona ve serebellar atrofiye neden oldugunu gosterdik. Ayrica, farkli genetik
testlerin tanisal verimliliginin 6nemini vurgulamaktayiz.

Anahtar Kelimeler: GEMIN5, hipotoni, serebellar atrofi
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PS-015 NOROLOJIK SEMPTOMLARLA BASVURAN iKi SIOGREN HASTALIGI OLGUSU
Nilay Aktar Ulukapi', Bahadir Konugkan', Semanur Ozdel?, Siikriye Yiimaz3, Deniz Yiiksel'

'Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari, Cocuk Néroloji BD
2Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari, Cocuk Romatoloji BD
SAnkara Etlik Sehir Hastanesi, Radyoloji ABD, Cocuk Radyolojisi BD

Amag: Norolojik semptomlarla bagvurup Sjégren hastaligi tanisi alan iki hastanin gézden gegirilmesi amaglanmigtir.
Yontem: Norolojik semptomlarla bagvurup Sjogren hastaligi tanisi alan iki hasta sunulmustur.

Bulgular: OLGU-1: Dért yasinda kiz hasta, 10 giindiir yiirlimede dengesizlik ve sag tarafinda giigsiizliik sikéyeti ile getirilen hastanin muayenesinde nistag-
mus, ataksi ve sagda dismetrisi mevcuttu. MRG’de sag serebellar hemisferde belirgin atrofi ve folia asimetrisi izlendi. Olasi posterior baslangicl Rasmussen
ensefaliti ayirici tanilar arasindaydi. Tekrarlayan intravenéz immunglobulin uygulamalari ve steroid tedavisi verildi. izlem siirecinde ataksisi gerilemedi, yeni
baslangigh bilateral pitozis ile birlikte nistagmus semptomlarinda progresyon gézlendi. Tekrar otoimmiin hastaliklar agisindan tetkik edildi; Schrimer testi
(+), Anti-Ro52 (+) ve tiikiiriik bezi biyopsi patolojisi Sjogren hastaligi ile uyumlu sonuglandi. Hastaya rituksimab tedavisi baglandi. OLGU-2: On beg yasinda
erkek hasta, 50 giin 6nce baglayan yiiziin sag yarisinda uyusma, ses kisikligi ve yutma giicliigi ile bagvurdu. MRG incelemesinde sol bulbus ve serebellar
pedinkiillerde hiperintens, hafif kontrast tutan odaklar goriildi. Tetkiklerinde ANA sinirda; Anti-Ro52, DFS70, PCNA pozitif saptandi. Akkiz demiyelinizan
hastalik siiphesiyle 5 giin yiiksek dozda metilprednizolon ve intravendz immunglobuliin tedavileri verildi. Tedaviden kismen fayda gérdii. Takibinde tiikiiriik
bezi biyopsisi patolojisinde Sjogren hastalidi ile uyumlu olmasi {izerine hidroksiklorokin tedavisi baslandi.

Sonug: SONUG: Sjogren hastaliginda, otoimmiin inflamasyonun periferik sinirlerde neden oldugu néropati, kranial sinir tutulumlari ve nadiren merkezi sinir
sisteminde demiyelinizan degisiklikler goriilebilir. Bu hastalarda romatolojik hastaliklar akla gelmeli ve multidisipliner yaklagim ile tani ve tedavi siireci
yonetilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Sjogren, Otoimmunite, Romatoloji
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PS-016 Akut Tranvers Myelit Hastalarinin Radyolojik ve Klinik Degerlendirmesi
AHU EKREN', HABIBE KOG UGAR', ESRA SARIGECILI", TAMER CELIK', ORHAN OZDOGAN', YILMAZ AKBAS'
'ADANA SEHIR EGITIM ve ARASTIRMA HASTANESI

Amag: Akut transvers myelitis (ATM) spinal kordun akut veya subakut inflamasyonu sonucu meydana gelen motor duyusal ve-veya otonom disfonksiyondur.
idiopatik ve monofazik olarak ortaya cikabildigi gibi enfeksiydz bir durumda yada multiple skleroz néromyelitis optika gibi bir - hastaligin bulgusu olabilir.
insidansi yilda 1 milyon cocukta 1,7-2 dir. ATM ye literatiirde siklikla case report veya vaka serileri seklinde rastiamaktayiz. Bu calismada ATM’nin Klinik
6zellikleri, etiyolojisi ve sonucu hakkinda bilgi vermek istedik.

Yontem: Adana Sehir Egitim ve Aragtirma Hastanesi Gocuk Noroloji Klinigi’nde 2019-2024 yillar arasinda transvers myelit tanisiyla yatan hastalarin klinik
radyolojik ve taburculuk sonrasi muayene bilgileri toplanarak degerlendirildi.

Bulgular: Calismamiza 4-17 yas arasinda 21 hasta dahil edildi. Hastalarin 12 si erkek 9'u kizdi. Hastalarimizin en sik bagvuru klinigi parapleji ve parapara-
ziydi(13/21). Hastalardan 6 s tetrapleji/tetraparezi, 2 si ise monopareziyle bagvurdu. En uzun spinal tutulum holokord seklinde 275,8 mm en kisa tutulum
ise 17,9 mm idi. Spinal kordun en sik tutulan kismi servikal bélgeydi. 12 hastamizda kismi iyilesme saptanirken 9 hastamizda tam iyilesme mevcuttu. Tam
iyilesen vakalarda ortalama spinal kord tutulumu 110,1 mm iken kismi iyilesenlerde bu oran 85,8 mm idi.

Sonug: insidansi oldukga diisiik olmasina ragmen ATM gelismekte olan iilkelerde hala sik olarak gériilmektedir. Gelismekte olan iilkelerdeki cocuklarda
ATM’nin Klinik dzellikleri, etiyolojisi ve sonucu hakkinda bilgi eksikligi vardir. Galismamizda en gdze carpici bulgu tam iyilesme sagladigimiz vakalarda ki
spinal tutulum uzunlugunun kismi iylesme olan nvakalardan daha uzun olmasiydi. Galismamizda 6zellikle hastalarin sonlanimda olgularin klinige gelis
esnasinda ki bagvuru bulgularinin agirhgi tutulumun uzunlugundan daha fazla 6nemli oldugunu gérdiik.

Anahtar Kelimeler: Akut transvers myelit, Radyoloji, Klinik
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PS-017 iGC ANADOLUDA UGUNCU BASAMAK BiR MERKEZDE MIYELIN OLIGODENDROGLIOSIT iLISKILi DEMIYELINiZAN HASTALIK VERILERI
Sevda ASADOVA', Emre KAAN', Hiiseyin PER', Hakan GUMUS', Mehmet CANPOLAT
"Erciyes UTF Cocuk Néroloji BD

Amag: Bu sdzel bildiride 2018 - 2023 yillar arasinda bdlimiimiizde tani alan hastalarin geriye doniik verileri incelenerek sunuluyor. Amag meveut Tiirkiye
geneli calismalara I¢ Anadolu bélge merkezi olarak katki saglamaktr.

Yontem: Calismaya 2018 - 2023 yillan arasinda klinigimizde tani alan 6 hasta dahil edildi. Hastalarin klinik - radyolojik - demografik verileri, uygulanan
tedavi ve sonuglar incelendi.

Bulgular: Hastalarin 5'i (%83) erkek, 1i kizdi (%17). Tani yasi 4-13 arasinda degismekteydi, median yag 7.6 idi. Hastalarin takip siiresi 15 ay — 6 yil arasin-
da degigiyor. Toplam atak sayisi 1 - 4 arasinda seyir ediyor. Hastalar agirlikli olarak son bahar - kig aylarinda tani almistir. Oncil neden solunum enfeksiyonu
olarak saptanmigtir. Klinik prezentasyon sekli 4 hastada ADEM, 1 hastada TM, 1 hastada ON seklindeydi. Radyolojik tutulum 3 hastada beyin ve spinal uzun
segment tutulumu, 1 hastada ADEM, 1 hastada spinal uzun segment tutulumu ve 1 hastada ON seklinde goriildii. Atak tedavide yiiksek doz steroid, yetersiz
gorillen vakalarda iizerine iViG ve plazma degdisimi kullanildi. idame tedavi tiim hastalarda iViG tedavisi, 2 yildan fazla iViG alan ve atak tekran gériilen bir
hastamizda MMF olarak diizenlendi. Tiim hastalarda klinik remisyon saglanmig durumdadir. Hastalarin radyolojik bulgulari tamamen geriledi. Bir hastamizin
anti - MOG antikor pozitifligi devam ediyor.

Sonug: Demiyelinizan hastaliklar hakkinda bilgiler her giin daha da derinlesmektedir. Farkindaligin artmasi ve tanisal testlerin gelismesi bélimimiizde
de bu tiir hastalara hizmet kalitesini artirmaya, mevcut Klinik tecriibemizin derinlesmesine sebebiyet veriyor. Giincel bilgiler 1siginda deneyimimizin (ilke
verilerine pozitif katkida bulunacagina inaniyoruz.

Anahtar Kelimeler: merkezi sinir sistemi, demiyelinizan hastalik, miyelin oligodendrogliosit antikor
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PS-018 Nadir bir hastalik: Piriivat dehidrogenaz eksikligi
Selahattin Katar', ibrahim Tag', Burcu Yeter', Biigra Kutlubay'
"Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: Piriivat dehidrogenaz eksikligi nadir goriilen metabolik bir hastaliktir. Laktik asidoz 6nemli ilk bulgulardandir. Hipotoni, beslenme giicliigi, beyin
anomalileri, mikrosefali, mental retardasyon eslik eden bulgulardir. Erken tedavi ile kotiilesme engellenebilir. Bu yazida geg tani konulmug piriivat dehid-
rogenaz eksikligi olgusu sunuldu.

Yontem: Hastane hasta kayitlari kullanildi.

Bulgular: 8 yasinda kiz hasta sik nébet gegirme nedeniyle bagvurdu. Anne baba arasinda 2. derecede akrabalik olan ve ilk gebelik sonucunda 40 haftalik,
3000 gram olarak NVY ile dogan hasta amnion sivisi aspirasyonu nedeniyle 3 giin YYBU nde yatinimis. Diizenli gebelik takibi oldugu ve sorunsuz bir gebelik
siireci oldugu belirtildi. Ozgecmisinde bas tutma, oturma ve yiiriimede gecikme oldugu, hi¢ konusmadigi 6grenildi. Epilepsi ve serebral palsi tanilariyla
takip edilmig. Sik ndbet gegirme nedeniyle hastanelere sik bagvurdugu ve yapilan tetkiklerde kanda laktik asit, amonyak degerinin yiiksek oldugu dikkat
cekiciydi. Hastanin norolojik incelemesinde VA:15 kg, BG: 46,5 cm, Boy :110 cm. Desteksiz oturamiyor, yaygin spastistesi yaniisra, DTR hipoaktif, gz temasi
yok, isme dénme yok, trunkal ve aksiyal hipotonisi, skolyozu mevcut. Metabolik taramasinda idrar organik asitlerinde laktik asit, piriivik asit, 2 ketoglutarik
asit yliksek saptandi. Kan gazlarn metabolik asidoz ile uyumlu idi. Kranial MR inda fronto temporal atrofi ve korpus kallozum hipoplazisi saptandi. Hastanin
yapilan genetik incelemesinde PDHX gen mutasyonu (c.850C>p. Arg284 ) patojenik homozigot saptandi.

Sonug: Pirlivat dehidrogenaz eksikligi intrauterin korpus kallosum anomalisi ile birlikte gortilebilen nadir bir hastaliktir. Laktik asidoz, gelisme geriligi, epi-
lepsi eglik eden énemli durumlardir. Gelisme geriligi, epilepsi tanisi konulan hastalarda ayirici tanida piriivat dehidrogenaz eksikligi diigtiniilmesine dikkat
¢ekmek igin olgu sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Geg tani, pirlivat dehidrogenaz, laktik asit
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PS-019 Antiepileptik tedaviye direncli miyoklonik epilepsi
Selahattin Katar', Biigra Kutlubay', Sermin Ozcan', Esra Usluer’
"Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: Tedaviye direncli genetik TBC1D24 mutasyonu saptanan hasta sunuldu.
Yontem: Hastanin hastane kayitlan kullanild.

Bulgular: 32 haftalik 1500 gram agiriginda 25 yasindaki annenin ilk gebeliginden prematiire dogan hasta, 52 giin YYBU’ nde yatmis. Postnatal 2 aylikken
fokal baglayan ve yayiim gdsteren miyoklonik nébetleri olmaya baslamig, fenobarbital, levetiresetam tedavisi baglanmig. Nobetleri devam edince hasta-
nemize bagvurdu. Hastanin bilinci agik, géz temasi var, obje takibi sinirli, aksiyal ve trunkal hipotonisi mevcut. DTR normoaktif. Tedaviye sirasiyla valproik
asit, topiramate, karbamazepin eklendi. Hastanin yapilan metabolik testleri, amonyak, laktat, B12, Folik asit, BOS Seroloji, BOS metabolik tarama sonuglari
normal saptand. Kranial MR serebral ve serebellar atrofi lehine bulgular goriildi. Hastanin interiktal gekilen EEG si normal olarak degerlendirildi. Genetik
incelemede TBC1D24 gende homozigot patojen mutasyon saptandi. Baglangicta biling kaybi olmadan, el parmaklarinda, yiizde, goz kapaklarinda, ayak
parmaklarinda baslangici degisen miyoklonik ndbetleri gézlendi. Nobetler uzadiginda siyanoz ve higkirik gelistigi gozlendi. Tedaviye sirastyla valproik asit,
topiramate, karbamazepin eklendi. Uzayan nébetlerde iv midazolam ya da midazolam infiizyonu ile nébet kontrolu saganamadigi, 1mg/kg ketamin ile ndbet
kontrolii saglandigi goriildii. Nobetleri devam edince ketojenik diyet baglandi. Ozellikle uykuya gecemedigi dénemlerde, ses ve isikla nébetlerin tetiklendigi
gozlendi. TBC1D24 mutasyonlu bildirilen hastalarin ndbet baglangici dogumdan hemen sonra ve 8 yagina kadar degistigi, ortalama 7 ay olarak bildirilmigtir.
Hastalarin % 79 unda status epileptikus geligtigi bildirilmistir. Hastamizda birgok defa status epileptikus gelisti. Bildirilen hastalarin valproik asit, fenobarbi-
tal, fenitoin, clobazam, zonisamid, topiramat baglandigi ancak genellikle antiepileptik tedaviye direngli oldugu bildirilmektedir.

Sonug: Tedaviye direncli TBC1D24 gen mutasyonu saptanan ve ketojenik diyet ile 3. ayda ndbet sayisi ve siiresi azalan olgu sunuldu

Anahtar Kelimeler: Genetik, direncli epilepsi, TBC1D24 mutasyonu
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PS-020 POLR1C MUTASYONU iLE iLiSKiLi NADIR BiR OLGU SUNUMU
Miige Baykan', Berk Ozyllmaz2, Pinar Gengpinar®

’Becep Tayyip Erdogan Universitesi Rize E_tjitim ve Aragtirma Hastanesi, Cocuk Néroloji, Rize Tiirkiye
zlgmir Bayrakh $ehi{ Hastanesi, Tibbi Genetik, lzmir Tiirkiye .
3lzmir Katip Celebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Ndroloji, [zmir Tiirkiye

Amag: POLR1C geni, RNA polimeraz | ve Il komplekslerinin bir alt birimini kodlayarak ribozom biyogenezi ve protein sentezinde rol oynar. Otozomal resesif
mutasyonlar, Treacher Collins Sendromu Tip 3 (TCS3) ve cesitli kraniyofasiyal anomalilere yol agabilir. Bu calismada, POLR1C mutasyonu tagiyan bir has-
tanin klinik ve genetik degerlendirmesi sunulmaktadir.

Yontem: Hastanin anamnez bilgileri, fizik muayene bulgulari, laboratuvar test sonuglari ve goriintiileme verileri hastanin yasal temsilcisinden bilgilendiriimig
onam alinarak literatiirle paylasildi.

Bulgular: Akraba evliligi olan ebeveynlerden dogan 14 yasindaki kiz hastada belirgin kraniyofasiyal anomaliler tespit edilmistir. Hipoplazik zigomatik
kemikler, mikrognati, diisiik yerlesimli gozler, dig kulak malformasyonu ve bilateral isitme kaybi saptanmistir. Nérogelisimsel agidan motor gelisim geriligi
ve konusma gecikmesi gozlenmistir. Radyolojik incelemelerde beyin MR’I normal bulunurken, spinal goriintilemede servikal ve torakal bolgede vertebral
flizyon ve skolyoz belirlenmistir. Genetik analizde POLR1C geninde homozigot patojenik mutasyon tespit edilmigtir.

Sonug: POLR1C mutasyonlari, TCS3 ve nérogelisimsel sendromlarin yani sira iskelet sistemi anomalileriyle de iligkilendiriimektedir. Bu vakada vertebral
flizyon ve skolyoz gibi bulgular, POLR1C’nin omurga gelisimi tizerindeki etkilerini vurgulamaktadir. Bu nedenle, hastalarin takip ve yonetiminde erken tani
ve multidisipliner yaklagim biyiik 6nem tagimaktadir.

Anahtar Kelimeler: POLR1C geni, Treacher Collins Sendromu, iskelet sistemi anomalileri
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PS-021 Benzer fenotip, farkl varyant: ATP1A3 iligkili hastalik spektrumu
Mehpare San Yanartas', Sena Akman?, Sait Acik3, Ayse Ergiil Bozacr*, Tugie Tural Kara®, Ahmet Cevdet Ceylan®, Ozlem Yayici Koken', Senay Haspolat'

'Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Antalya , Tiirkiye

2Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagiigi ve Hastaliklan Anabilim Dali, Antalya, Tiirkiye
SAntalya Sehir Hastanesi , Antalya, Tiirkiye

“Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Metabolizma Bilim Dali, Antalya, Tiirkiye

5Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Enfeksiyon Bilim Dal, Antalya, Tiirkiye

SYildirim Beyazit Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dal, Ankara, Tiirkiye

Amag: ATP1A3 genindeki patojenik degisiklikler ve bunlara bagli Klinik dzellikler diinya genelinde nadir goriilimekte ve bilinmektedir. ATP1A3 genindeki
patojenik varyantlarin, {ic ana fenotipe neden oldugu bilinmektedir: Bebeklik ¢adi alternatif hemiplejisi (AHC), ani baslangich distoni-parkinsonizm (RDP)
ve CAPOS sendromu (serebellar ataksi, arefleksi, pes kavus, optik atrofi ve sensdrinéral isitme kaybi). CAPOS sendromu fenotipinde, hastalar genellikle
bebeklik veya erken gocuklukta ates ile tetiklenen, giinler iginde diizelen, ensefalopati, gli¢siizliik atagi ve ani baslangich ataksi epizodu ile bagvururlar.
nadir fenotiplerin taninmasina katkida bulunmak ve CAPOS fenotipik dzelliklerini de iceren komplike bir fenotipi literatiire kazandirarak ATP1A3 iligkili
hastaliklarin fenotipik spektrumunu genigletmekir.

Yontem: Bu ¢aligmada, ATP1A3 geninde CAPOS ile iligkili bilinen bir varyanta (c.2491G>A) sahip ayni aileden (¢ birey sunulmaktadir: CAPQS tanili 5 yagin-
daki kiz proband, izole isitme kaybi olan erkek kardesi ve babasi. Ayrica, farkli bir varyanta (¢.2305C>T) sahip, CAPOS ile birlikte RDP fenotipik dzellikleri
gosteren ve de novo varyant nedeniyle ATP1A3 iligkili hastalik tanisi alan 3 yasindaki bir kiz hasta da galismaya dahil edilmigtir.

Bulgular: Her iki olgunun 6zgecmisinde akut flask paralizi nedeni ile hastane yatis 6ykiisii mevcuttu. ilk olgunun klinik takiplerinde distonisinin gelistigi,
ikinci olgunun takibinde koreiform hareketlerin oldugu gézlenmistir.

Sonug: Sonug olarak akut flask paralizi sonrasi gelisen hareket bozukluklarinda ATP1A3 iligkili hastaliklarin, ayirici tanida degerlendirilmesi gereken olasi
tanilar arasinda yer alabilecegi diigtiniimektedir.

Anahtar Kelimeler: ATP1A3 geni, CAPOS sendromu, Akut flask paralizi
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PS-022 Distrofinopati Olgularinda Genetik Mutasyonun Lokalizasyonu ve Noropsikiyatrik Bulgular Arasindaki iligki

Ece ONEL', ipek Burcu PARLAK iBiS', Tugcem SAR?, Nur GALISKAN', Akin OZTURK', Ebru BICAKGI, Pakize KARAOGLU', Aycan UNALP', Fatma Sibel
DURAK?, Giilgin AKINCI?

1SBU ITF Dr.Behget Uz Gocuk Hastanesi Gocuk Noroloji Boliimii

#SBU ITF Dr.Behget Uz Gocuk Hastanesi Cocuk ve Ergen Ruh Saghgi ve Hastaliklari Bolimii

3SBU ITF Dr.Behget Uz Gocuk Hastanesi Psikoloji Klinigi

Amag: DMD genindeki patojenik mutasyonlar, kas dokusuyla birlikte farkli dokularda da distrofin sentezini etkiler. Distrofinopatilerde néropsikiyatrik tutu-
lum, santral sinir sistemindeki (SSS) distrofin izoformlarinin defektif sentezi ile iligkilendirilmigtir. DMD geninde distal yerlegimli mutasyonlarin, proksimal
yerlesimli mutasyonlara gore SSS selektif distrofin izoformlarini daha fazla etkiledigi bildirilmistir. Genetik mutasyonunun lokalizasyonu, psikopatoloji
varligiyla iliskili olabilir.

Yontem: Calismamiza 3-18 yas arasi 47 distrofinopati olgusu dahil edildi. Olgular etkilenmesi beklenen distrofin izoformlarina gére (i¢ gruba ayrildi. Olgular
cocuk psikiyatri uzmani tarafindan yapilandinimis psikiyatrik goriisme ile degerlendirildi. Ayrica psikiyatrik dederlendirmeleri norogelisimsel dlceklerle
tamamlandi.

Bulgular: Galismamiza 47 distrofinopati olgusu dahil edildi (yas: 11 + 3, yas araligi: 3-18 ). 5 olgunun mutasyonu 1-30 ekzonlar arasinda (grup 1), 37
olgunun mutasyonu 31-62 ekzonlar arasinda (grup 2), 5 olgunun mutasyonu 63-79 ekzonlar arasindaydi (grup 3). Psikiyatrik degerlendirmeler sonucu 33
olguda psikopatoloji saptandi. 10 olguda dikkat eksikligi ve hiperktivite bozuklugu (DEHB), 1 olguda DEHB ve selektif mutizm, 8 olguda mental retardasyon,
5 olguda 6zgiil 6grenme giicliigi, 4 olguda artikiilasyon bozuklugu, 3 olguda otizm spektrum bozuklugu ve 1 olguda psikojenik eniirezis saptand. 1 olguda
hafif depresif bulgular ve 1 olguda hiperaktivite bulgulari, tani igin esik altinda kaldi. Grup 1 mutasyona sahip 5 olgudan 2’sinde, grup 2 mutasyona sahip
37 olgudan 26’sinda, grup 3 mutasyona sahip 5 olgudan 5’inde psikopatoloji saptandi. Mutasyon gruplari ve psikopatoloji arasinda istatiksel olarak anlamli
farklihk saptanmadi (p=0.171).

Sonug: Psikopatoloji saptanan olgulara ait mutasyonlarin daha distalde yerlestigi goriildi. Bu durum literatiir ile uyumlu olmakla birlikte istatiksel olarak
anlamli degildi. Calismamizin daha genis katimli, ulusal ¢apta, ok merkezli calismalara dncii bulgular saglayabilecegini diigtinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: distrofin, distrofinopati, ndropsikiyatrik degerlendirme
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PS-023 Gec Tani Alan GLUT-1 Eksikligi Olgusu ve Bir Yillik Modifiye Atkins Diyet Tedavisi Sonuclari
Ece ONEL', Esra ER?, Filiz HAZANS, Zeynep AKISIN¢, Didem KALAYCI ATMACA', Unsal YILMAZ', Aycan UNALP'

'SBU ITF Dr.Behget Uz Gocuk Hastanesi Cocuk Noroloji Bélimii
28BU ITF Dr.Behget Uz Gocuk Hastanesi Gocuk Metabolizma Bolimii
3SBU ITF Dr.Behget Uz Cocuk Hastanesi Cocuk Genetik Bolimdi
4SBU ITF Dr.Behget Uz Cocuk Hastanesi Diyetisyen Klinigi

Amag: Glukoz transporter-1 eksikligi sendromu (GLUT-1DS), beyin enerji metabolizmasi igin temel yakit olarak kullanilan glukozun, kan beyin bariyerinden
transportunu saglayan kolaylastinimig glikoz tasiyicisi olan Glut-1'i kodlayan SLC2A1 genindeki patojenik varyasyonlardan kaynaklanan nadir nérometa-
bolik hastaliktir. GLUT1DS, direngli nébetlerden epizodik hareket bozukluklarina kadar genis bir Klinik yelpazede izlenir. Ketojenik diyet teavisi (KDT), altin
standart tedavidir.

Yontem: Geg tani almasina ragmen Modifiye Atkins Diyeti (MAD)’'ne dramatik yanit veren direncli epilepsisi, ataksik yiirliylisii ve bilissel geriligi olan ado-
lesan bir olgu sunulacaktir.

Bulgular: 17 yasinda erkek olgu, 2.5 aylikken baglayan jeneralize tonik klonik ndbetler, biligsel fonksiyonlarda yetersizlik, aralikli goriilen ataksik yiirliylis
bozuklugu nedeniyle izlenmektedir. Olgunun term, NSVY ile, asfiksik dogdugu, ebeveynleri arasinda akrabalik olmadigi dgrenilmistir. infant dénemden beri
cesitli antindbet ilaglarla olgunun ndbetleri kismen kontrol altina alinabilmigtir. Beyin MRG ve 1.basamak metabolik tetkikleri normal saptanan olgunun,
gonderilen genetik epilepsi panelinde mutasyon saptanmamugtir. Takipsiz déneminin ardindan, 16 yasindayken yapmig oldugu bagvurusunda levetirasetam,
klobazam, topiramat, lamotrijin kullanmasina ragmen nébetlerinin devam ettigi dgrenilmistir. Olgunun genetik tetkiklerinin yenilendiginde SLC2A1 geninde
muhtemel patojenik ¢.223G > C p.Gly75Arg HT mutasyonu saptanmigtir. GLUT1 tamisinin dogrulanmast igin yapilan lomber ponksiyonda BOS glikozu < 40
mg/dl ve BOS/Serum glikoz orani 0,42 bulunmustur. Olguya MAD baslanmistir. Diyete tam uyum saglayan olgunun nébetleri tamamen durmus, topiramat
kesilmig, diger anti-nébet ilaglarinin azaltiimasi planlanmistir. Bir yil sonra ataksik yiriiyiisii tamamen diizelen olgunun yazi yazmayi 6grendigi saptandi.

Sonug: Ergenlik doneminde tani alan olgumuzda, MAD diyetiyle nébetleri kontrolii saglandigji, hareket bozukluklari diizeldigi, biligsel fonksiyonlarda diizel-
me saptandidi igin direncli epilepsi hastalarinda GLUT1DS tanisinin diistiniilmesi ve tani konan olgularda ketojenik diyet tedavisine baglanmasi gerektigini
vurgulamak isteriz.

Anahtar Kelimeler: glut1, glut1 eksikligi sendromu, ketojenik diyet
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PS-024 MELAS Benzeri Bir Klinik Tablo: Akalazya ile Birliktelik Gisteren Moyamoya Sendromu 6
Anil Gok', Gokge Cird", Ayfer Sakarya Giines', Leman Tekin Orgun’, Biilent Kara'
"Kocaeli Universitesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Nérolojisi

Amag: Akalazya ile Birliktelik Gosteren Moyamoya Sendromu 6 (OMIM #615750), tekrarlayan inme, akalazya ve direngli hipertansiyon ile karakterize nadir
bir hastaliktir. Klinik ve radyolojik bulgulari MELAS ile benzerlik gdsterir. MELAS 6n tanisiyla izlenen ve genetik incelemelerle Akalazya ile Birliktelik Gosteren
Moyamoya Sendromu 6 tanisi konan bir kiz cocugu sunularak, bu hastaligin MELAS’a benzerlik ve farkliik gdsteren yonlerinin tartigiimasi amaclanmistir.

Yontem: MELAS o6n tanisiyla izlenen, ancak genetik incelemeyle Akalazya ile Seyreden Moyamoya Sendromu 6 tanisi alan 7 yasinda kiz cocugun klinik ve
laboratuvar bulgulari, tedavisi ve seyri sunulacaktir.

Bulgular: Yedi yasinda kiz gocuk basagrisi, tekrarlayan inme ataklari ve beyin MR incelemesinde iskemik lezyonlarin varhigi nedeniyle degerlendirildi.
Basagrisi migrendz karakterliydi ve analjeziklere direncliydi. Oykiisiinde 13 aylikken kafa travmasi sonrasi gegici gorme kaybi yasadigi, kendiliginden dii-
zeldigi, 15 aylikken ishal sonrasi uykuya meyil ve sag tarafll hemiparezi gelistigi, 15 ay-7 yas arasinda (i¢ iskemik inme atagi gegirdigi, kusma ve kabizlik
sikayetleri nedeniyle yapilan endoskopide akalazya tanisi aldigi ve balon dilatasyon uygulandidi, 7 yasinda direngli hipertansiyon gelistigi dgrenildi. Beyin
MRG’de multifokal iskemik lezyonlar ve Moyamoya sendromuyla uyumlu bulgular saptandi. MELAS on tanisiyla yapilan mitokondriyal genom analizi normal
saptandi. Tiim ekzom dizileme analizinde GUCY1A1 geninde homozigot ¢.1649_1653del (p.Ala550AspfsTer10) frameshift varyanti tespit edilerek ‘Akalazya
ile Birliktelik Gosteren Moyamoya Sendromu 6’ konuldu.

Sonug: MELAS sendromu diigtinillen, ancak genetik incelemelerle MELAS sendromuyla uyumlu genetik bozukluklarin gésterilemedigi olgularda akalazya
oykistintin varh§i ‘Akalazya ile Birliktelik Gosteren Moyamoya Sendromu 6’ tanisi igin yol gdsterici bir 6zelliktir ve hedefli genetik analiz yapiimasi agisindan
Onem tagir.

Anahtar Kelimeler: akalazya, moyamoya sendromu, melas
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PS-025 Pediatrik Yas Grubunda Nadir Gériilen Kisa Siireli Tek Tarafli Nevraljiform Bagagrisi ile Otonomik Semptomlar (SUNA) Sendromu
Anil Gok', Gokge Cird", Ayfer Sakarya Giines', Leman Tekin Orgun’, Biilent Kara'
"Kocaeli Universitesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali

Amag: Basagrisi, cocuk ve ergenlerde sik goriilen bir ssmptom olup etyolojisinde primer basagrilari dnemli rol oynar. Trigeminal otonomik sefalaljiler (TOS),
tek tarafl trigeminal dagilimda agri ile karakterize nadir bagagrisi gruplarindandir. SUNA sendromu bu spektrumda yer alan ve kisa siireli, tekrarlayici bag
agrilanyla karakterize ve otonom bulgularin eslik edebildigi bir klinik durumdur.

Yontem: SUNA tanisiyla izlenen 16 yasinda kiz olgunun klinik seyri ve tedavi yaklagimi sunulacaktir.

Bulgular: 16 yasindaki kiz olgu, ani ve keskin karakterli, cogunlukla sag tarafta hissedilen, giin iginde 8-10 kez tekrarlayan, 2-10 dakika siiren bagagrisi
ataklariyla bagvurdu. Agriyi “elektrik carpmasi” seklinde tamimlamaktaydi. Temporal bélge, gz gevresi ve yanakta hissedilen agriya ipsilateral pitoz ve gz
kapaginda atimlar eslik etmekteydi. Baglangicta 3 ay siiren atak donemi sonrasinda 3 ay siireli spontan remisyon gelisti, ancak sonrasinda ataklar tekrar-
ladi. SUNA tanisiyla karbamazepin tedavisi baslandi. Karbamazepinle yeterince atak kontrolii saglanamayinca literatiirde ilk asama tedavide daha dncelikli
6nerilen lamotrijin tedavisine gegildi ve bu tedaviyle atak kontroliiniin daha iyi oldugu gériildi. Ortodontik tedavi goren olguda, bu tedaviye bagl trigeminal
sinir hasarinin SUNA gelisimine zemin hazirlamig olabilecegi distiniildi, literatiirde de benzer olgularin bildirildigi dikkati cekti.

Sonug: Bu olgu, SUNA sendromunun pediatrik yas grubunda da gértilebilecegini ve ortodontik tedavinin trigeminal sinir hasari yoluyla bu tabloyu tetikle-
yebilecegini diigtindirmiigtir.

Anahtar Kelimeler: Suna, trigeminal otonomik sefalaljiler, basagrisi
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PS-026 Leber’in Herediter Optik Noropatisinde Servikal Spinal Kord Tutulumu
Anil Gok', Gokge Cirdi", Adnan Deniz?, Ayfer Sakarya Giines', Leman Tekin Orgun', Biilent Kara'

"Kocaeli Universitesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali
2Kocaeli Sehir Hastanesi, Cocuk Ndrolojisi

Amag: Leber’in herediter optik ndropatisi (LHON) maternal kaltiml, retinal ganglion hiicreleri ve optik sinirin dejenerasyonu ile karakterize, agrisiz santral
gorme kaybina neden olan bir hastaliktir. LHON genellikle optik sinirle sinirliyken, bazi olgularda ek norolojik bulgular saptanir ve bu olgular LHON-Plus
sendromu olarak adlandirilir. LHON tanisi alan ve servikal spinal kord tutulumu saptanan bir pediatrik olgu nedeniyle LHON-Plus sendromunun tartigiimasi
amaglanmigtir.

Yontem: LHON-Plus sendromu tanisi alan 6 yasinda erkek cocugun klinik ve laboratuvar bulgulan sunulacaktir.

Bulgular: Alt yaginda erkek ¢ocuk sol gozde bulanik gorme ve sag§ gézde tama yakin gérme kaybi yakinmasiyla getirildi. Sol gdzde optik disk 6demi, sa§
gozde optik atrofi saptandi. Demiyelinizan optik néropatileri diglamak igin yapilan spinal MR incelemesinde spinal kord C3-C6 seviyelerinde T2 agirlikli go-
riintiilerde sinyal artigi gozlendi. Miyelit 6n tanisiyla uygulanan yiiksek doz intravendz kortikosteroid ve plazmaferez tedavilerine yanit alnamamasi ve ailede
anne tarafinda gérme kaybi oykiisii olmasi nedeniyle LHON 6n tanisiyla mitokondriyal genom analizi yapildi. ND4 geninde homoplazmik, mt.11778G>A
varyanti saptanarak LHON tanisi dogrulandi. Gorme kaybi olan akrabalarinda da ayni mitokondriyal varyant mevcuttu. Optik néropatiye eslik eden omurilik
tutulumu bulunmasi nedeniyle olgu LHON-Plus sendromu olarak degerlendirildi.

Sonuc: LHON genellikle izole optik ndropatiyle karakterize olsa da bazi olgularda spinal kord tutulumu gibi ek nérolojik bulgular eglik edebilmektedir. Pediat-
ristler, cocuk ndrologlari ve oftalmologlarin optik ndropatiye eglik eden norolojik bulgulari olan olgularda LHON-Plus sendromunu akilda tutmalari énemlidir.

Anahtar Kelimeler: Ihon plus, optik néropati, spinal tutulum
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PS-027 Muhtemel Agresif Multipl Skleroz Dort Olgu Sunumu
Biisra Biyiklioglu', Sevde Secer', Pinar Saka Umit', ismail Solmaz', Deniz Yiiksel", Bahadir Konugkan'
'Etlik Sehir Hastanesi

Amag: Cocukluk ¢agi multipl sklerozu (MS) erigkine gére daha fazla inflamatuar lezyon yiikii ve daha sik relaps ile seyreden, ciddi motor ve kognitif fonk-
siyon kaybiyla sonuglanan otoimmiin inflamatuar bir hastaliktir. Agresif MS, erigkinlerde siddetli relaps ve hizla geligen kalici engellilik ile tanimlanirken,
cocuklardaki kargiligi belirsizdir. Burada baslangictan itibaren siddetli seyreden dort muhtemel agresif MS olgusuna yer verildi.

Yontem: Hasta dosyasindaki veriler kullaniimigtir.

Bulgular: Olgui: 14 yas kiz, 3 giindiir olan yiiziin solunda ve sol kolda giicsiizliik nedeniyle acil servise basvurdu. intravenéz metilprednizolon (IV MPZ)
tedavisine ragmen hizla biiyiiyen demiyelinizan lezyondan biyopsi alindi ve MS ile uyumlu geldi. Okrelizumab tedavisi verilen hasta mevcut durumda sol
tarafta giicsiizligii devam etmekle birlikte bagimsiz yiiriiyebiliyor. Olgu2: 15 yas kiz, bagini tutamiyor, oturamiyor ve konusamiyor sekilde getirildi. Ug yil
6nce sol bacakta hissizlik nedeniyle bagvurdugu hastanede MS tanisi alarak steroid ve siklofosfamid tedavileri aldi§i, pandemi déneminde 3 yil takiplerine
gitmedigi ve ilag kullanmadi§i 6grenildi. IV MPZ tedavisi ardindan okrelizumab tedavisine devam edildi. Desteksiz oturabiliyor. Olgu3: 14 yas kiz, 1,5 aydir
giderek artan sol kol ve bacakta giigsiizliik, dengesiz yiiriime ile bagvurdu. Nérogériintiilemede lezyon yiikii fazla olan hastanin tedavisine iv steroidi takiben
okrelizumab tedavisi ile devam edildi.Olgu4: 13 yasinda kiz, 15 giindiir giderek artan dengesiz ylirime ve sol gdzde bulanik gérme ile bagvurdu. IV MPZ'ye
yanit alinamayan hastaya plazmaferez ile IVIG tedavileri verildi. Okrelizumab ile tedavisine devam edildi.

Resim1

Resim: Olgularin ilk bagvuruda elde edilmis nérogériintiileme bulgulari

Sonug: Gocuklar da eriskinler gibi ilk bagvuruda agresif MS Kliniginde olabilir ve yeni nesil anti-CD20 tedavilerinden fayda gérebilirler. Heniiz agresif MS
kriterleri net olmasa da gocuklarda da bu tanimin karsiligi var goriiniiyor.

Anahtar Kelimeler: multipl skleroz, cocuk
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PS-029 ALERD klinigi ile bagvuran trizomi x ve frajil x olgu sunumu
ALPER TASKIN', MiRAG YILDIRIM', OMER BEKTAS', SERAP TEBER!, MERT ALTINTAS', PINAR TABANLI'
"Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali

Amag: Bu sunumda 3 farkli klinik durumun bir arada oldugu nadir bir klinik durumu anlatmayr amacladik.
Yontem: vaka raporudur

Bulgular: Gelisim basamaklari yasina uygun olan ve 6zge¢misinde 3 kez febril konviilzyon dykiisii olan 4 yas kiz hasta, 1 hafta énce gegirdigi iist solunum
yolu enfeksiyonu sonrasi biling durumu degisikligi, sag kol ve bacakta his ve kuvvet kayb, yiiriiyiis bozuklugu, nominal afazi ile hastane bagvurusu yapti.
Hastanin anne babasi arasinda akrabalik 6ykiisii yoktu. izleminde bir kez ellerde titreme seklinde nobet gériilen hastanin MR gériintiilemesinde her iki
serebral hemisferde frontoparyetal loblarin etkilendigi, kortikal ve subkortikal derin beyaz cevher alanlarini tutan, sol hipokampiis ve temporooksipital
lobu, korpus kallozum genu ve spleniumunu da ilgilendiren difiizyon kisitlanmasi alanlari goriildii. Solunum viral panel tetkiki RSV A/B, Rhinoviriis ve Me-
tapneumovirus pozitif olarak saptandi. BOS tetkiklerinde patoloji goriilmeyen hastanin elektroensefalografisi normal olarak sonuglandi. ALERD (difiizyon
kistlanmasinin eslik ettigi akut l6koensefalopati) olarak degerlendirilen hasta 30mg/kg/giin ,IViG 2g/kg tedavi verildi. Hastanin kontrol MR goriintiileme-
sinde radyolojik bulgularinin geriledigi goriildii. Klinik durumu iyi olan hasta fizik tedavi takibi planiyla taburcu edildi. Poliklinik kontroliinde sag alt ve iist
ekstremitelerde hafif spastisitise ve kas giicli kaybi (4/5),sagda genig tabanl yiiriime ve entelektiiel geriligi gériilen hastanin ek komorbidite aragtirimasi
icin kromozom analizi ve frajil-x caligildi. Hastanin kromozom analizi 47, XXX ve frajil x FMR-1 geni CGG tekrar sayisi bir allelde normal aralikta, diger allelde
premutant allel ile uyumlu olarak goriildii.

Sonug: ALERD enfeksiyonun tetikledigi ensefalopati sendromunun Klinik yelpazesi altinda bulunmakta olup IVig, steroid tedavileri kullanilmaktadir. Frajil X
ve trizomi X eslik etmesi nadir goriilmekte olup hekimlerin bilgi seviyesini artirmayi amaglamaktayz.

Anahtar Kelimeler: ALERD, Frajil X, Trizomi X
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PS-032 Defekasyonla Tetiklenen Epilepsi ve Gelisimsel Gerilik Gosteren 4,5 Yasinda Bir Kiz Gocugu Olgu Sunumu
Nur Caliskan', Ozgecan Engiir Oztiirk?, Serdar Pekuz', Giilgin Akinci', Aycan Unalp’, Unsal Yilmaz'

1Sagilik Bilimleri Universitesi Dr. Behget Uz Cocuk Sagligi ve Hastaliklan Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar Anabilim Dali, Cocuk
Nérolojisi Klinigi i
2Saglik Bilimleri Universitesi Dr. Behget Uz Cocuk Saglidi ve Hastaliklari Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar Anabilim Dali

Amag: Defekasyonla tetiklenen epilepsi (DTE), nadir bir ndrolojik durum olup, defekasyon esnasinda artan intrakranial basing ve vagal uyari gibi fizyolojik
degisikliklerin ndbetleri tetikleyebilecegi 6ne siirliimektedir. Ancak, bu konuya dair literattirde sinirli bilgi bulunmaktadir. Bu olgu sunumu, DTE ile birlikte
gelisimsel gerilik ve dismorfik bulgular sergileyen bir hastanin klinik 6zelliklerini sunmayr amaclamaktadir.

Yontem: 4,5 yasinda bir kiz hasta, grme bozuklugu, hipotonisite, otizm bulgulari, gelisimsel gerilik ve dismorfik yiiz 6zellikleri (basik burun, iicgen agiz,
hipertelorizm, diisiik kulak, mikrognati) ile izlenmektedir. Hasta, ndbetlerinin 1 yasinda bagladigini bildirmistir. Nobetler, her giin 2-3 kez defekasyon si-
rasinda baglamakta olup, gozlerde sabit bakis, agizda yalanma ve her iki elde ve ayakta otomatizma hareketleriyle karakterizedir. Hastada defekasyonun
tetiklemedigi nébet gdzlenmemistir.

Bulgular: Ocak 2025 Elektroensefalografi (EEG) incelemesi, uyku sirasinda hafif siddette jeneralize epileptik anormallikler gdstermektedir. Onceki donemde
tedavi almayan hastaya levetirasetam baslanmis ve ndbetlerde belirgin bir azalma gézlenmistir. Norolojik muayenede agir derecede mental motor gerilik,
konusmada gecikme, goz takibinde kisithlik ve dismorfik bulgular saptanmistir. Beyin Manyetik Rezonans goriintiilemesi ve Elektromiyografisi (EMG) nor-
maldir. Kreatin Kinaz (CK) diizeyi ve metabolik testler normal sonuglanmigtir. Visual Evoked Potential (VEP) incelemesinde bilateral ileti uzamasi ve diigiik
amplitiitli P100 potansiyeli saptanmistir. Konjenital muskiiler distrofi ve konjenital miyopati panelleri normal sonuglanmigtir. Moebius sendromuna yénelik
istenen genetik testler heniiz sonuglanmamigtir.

Sonug: Defekasyonla tetiklenen ndbetlerin tanisi, dikkatli ndrolojik degerlendirme ve EEG incelemesi ile konulmalidir. Bu olgu, gelisimsel gerilik, dismorfik
bulgular ve defekasyonla tetiklenen ndbetlerin birlikte goriildiigli nadir bir klinik durumdur

Anahtar Kelimeler: Defekasyonla Tetiklenen Epilepsi (DTE), Gelisimsel Gerilik, fasiyal dismorfizm
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PS-033 MULTIPLE SKLEROZ VE SiRiINGOMIYELi BIRLIKTELiGi NADIR BiR OLGU
OSMAN KIPOGLU', SAFIYE GUNES SAGER', ESRA GURKAS', YASEMIN AKIN?

"KARTAL DR. LUTFi KIRDAR SEHIR HASTANESI COCUK NOROLOJJISI KLINIGi o
2KARTAL DR. LUTFI KIRDAR SEHIR HASTANES] COCUK SAGLIGI VE HASTALIKLAR! KLINIGI

Amag: Multiple skleroz (MS) tanisi konulan hastada supratentoryal, infratentoryal ve spinal bélgedeki demiyelinizan plaklar ile birlikte siringomiyeli birlik-
teligi gosterilerek literatiire katki saglamak amaglanmigtir.

Yontem: Kartal Dr. Liitfi Kirdar Sehir Hastanesi cocuk acil servisine bir haftadir devam eden bacaklarda uyusma, ¢ift gorme sikayeti ile gelen hastanin klinik
bulgulari degerlendirildi. Beyin omurilik sivisi (BOS) ve radyolojik bulgulan sonrasi MS ve eglik eden servikal bdlge siringomiyeli tanisi konularak elde edilen
bulgular sunuldu.

Bulgular: Hastanin sikayetleri bir ay 6nce bacaklarda uyusma, bulanti kusma seklinde baslayip bir haftadir artmis. Gift gérme ve yiirimede dengesizlik
eklenince acil servise bagvurmus. Muayenesinde bilinci agikti, yer kisi zaman oryantasyonu tamdi, Glasgow koma skoru:15'ti. Isik refleksi normal, RAPD
negatif, kornea refleksi tamdi. Her iki lateral bakigta minimal kisithlik ve 6zellikle sola bakista nistagmus vardi. Bulgular interniikleer oftalmopleji ile
uyumluydu. Binokuler diplopisi oldugu igin tek gdziinii kapatarak yiirimeyi kolaylagtiryordu. Dismetri, disdiadokokinezi ve ataksik yiirlimesi mevcuttu.
Kas giicii tamdi, alt ekstremitede dizestezi mevcuttu. Beyin MRG’sinde her iki hemisfer, beyin sapi ve serebellumda demiyelinizan plaklar vardi (Resim
1). Supratentoryal bélgedeki iki plakta kontrast tutulumu izlendi. MS 6n tanisiyla lomber ponksiyon yapildi. BOS igG indeksi :1.5 artmisti. BOS glukoz ve
protein normaldi. Oligoklonal bant serum ve BOS’ta patern 3 pozitif. Serum anti-MOG ve NMO antikoru negatif. Pulse prednizolon tedavisi baglandi. Spinal
MRG’de torakolomber bdlgede iki adet kontrast tutan demiyelinizan plak izlendi. C4-C7 arasinda spinal kord santralinde kontrast tutmayan BOS izointens
siringomiyeli uyumlu patoloji izlendi.

demiyelinizan plaklar ve siringomiyeli

¢ Noa
Supratentoryal ve infratentoryal bolgelerde, beyin sapinda ve medulla spinaliste multiple demiyelinizan plaklar ve siringomiyeli goriinmektedir.

Sonug: interniikleer oftalmopleji gibi g6z muayene bulgularinin belirgin olmasi ve siringomiyeli birlikteliginin izienmesi MS’in farkli yénlerini klinisyenlere
gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: ‘multiple skleroz’, ‘siringomiyeli’, ‘interniikleer oftalmopleji’
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PS-034 Serebral palsi taklitcisi olabilecek COL4A1 mutasyonu: olgu sunumu
Ahmet Baysal', Arife Derda Yiicel Sen', Ozlem Ugur Aydin', Coskun Yarar, Kiirsat Bora Garman’
'Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dall

Amag: Kolajen Tip 4 alfa 1 (COL4A1), hemen hemen tiim vaskiiler bazal membranlarin énemli bir bilegenidir. Bu genler, hiicre g¢line, cogalmasina, hiicre
farklilagmasina ve hayatta kalmasina yardimci olan tip IV kolajenin ana yapisal bilegenini olugturur. Klinik olarak infantil hemiparezi, nobetler, tek veya
tekrarlayan hemorajik inmeler, iskemik inmeler, nefropati, anjiopati ve katarakt glokom gibi goz bulgular ile karsimiza gelebilir.

Yontem: Klinik ve goriintiileme bulgulari ile unilateral spastik tip serebral palsi tanisi ile takip edilen sonrasinda genetik analiz ile COL4A1 mutasyonu
saptanan olgumuz sunulmusgtur.

Bulgular: 13 yaginda kiz hasta, 34. gebelik haftasinda, 2240 gram dogdu. Motor ve biligsel gelisim geriligi olan hastanin ebeveynleri arasinda akrabalik ve
ailede norolojik hastalik dykisii olmadigi dgrenildi. Fizik muayenede mikrosefali, sol ekstremitelerde derin tendon refleksleri artmig, babinski pozitif ve sol
hemiparezi mevcuttu. G6z muayenesinde bilateral katarakt mevcuttu. Hastada 9 ayliktan itibaren epileptik spazmlar bagladi. ACTH ve vigabatrin tedavisi
alan hasta antindbet ilag olarak levetirasetam, topiramat ve klobazam almaya devam etmektedir. EEG’de fokal epileptiform degarjlar mevcuttu. Beyin MR’da
sizensefali, periventrikiiler I6komalazi ve hacim kaybi, periventrikiiler ve subkortikal kalsifikasyon mevcuttu. TORCH grubu enfeksiyonlar agisindan yapilan
taramalar normal saptandi. Renal USG ve ekokardiyografik degerlendirmeleri normaldi. 10 yasinda santral hipotiroidi tanisi aldi. Tim ekzom dizileme ana-
lizinde COL4A1 geninde ¢.3548G>A p.(Gly1183Glu) heterozigot olasi patojenik mutasyon saptandi.

Sonug: COL4A1 mutasyonu, klinik ve karakteristik ndrogériinttileme bulgulari ile serebral palsiyi taklit eder. Bu nedenle spastik hemiplejisi olan bir cocuga
yaklagirken COL4A1 mutasyonun akilda tutulmalidr.

Anahtar Kelimeler: COL4A1, serebral palsi, genetik
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PS-035 Tiirkiye’den HCN1 patojenik varyantlari iligkili 4 cocuk olgu
Elif Perihan Oncel', Pinar Gengpinar?, Tugce Aksu Uzunhan?, Biray Ertiirks, Seyda Besen', ilknur Erol’

'Baskent Universitesi Adana Dr. Turgut Noyan Uygulama ve Arastirma Merkezi
2[zmir Katip Celebi Universitesi Gocuk Néroloji Bilim Dall

Sstanbul Atlas Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagiligi ve Hastaliklari Anabilim Dali
“Bagkent Universitesi Adana Dr. Turgut Noyan Uygulama ve Arastirma Merkezi
*Prof. Dr. Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi Tibbi Genetik Uzmani

Amag: Hiperpolarizasyonla aktive olan siklik niikleotid kapili (HCN) kanallari, merkezi ve periferik sinir sistemlerinde néronal uyarilabilirlik ve ritmik ak-
tivitenin dlizenlenmesinde dnemli bir rol oynar. HCN genlerindeki mutasyonlar, 6zellikle HCN1, HCN2 ve HCN4, epilepsi, gelisimsel gecikme ve hareket
bozukluklan da dahil olmak (izere bir dizi norolojik hastaliin nedenleri arasinda yer almigtir. HCN1 kanallari, néronal uyarilabilirlik ve senkronizasyonun
ayarlanmasi ve sabitlenmesinde 6nemli rol oynamalarini saglayan benzersiz lokalizasyona ve biyofiziksel 6zelliklere sahiptir. Ayrica, HCN1 kanallari beyin
gelisimi sirasinda ifade edilir ve kritik gelisimsel islevierde rol oynar. Bu nedenle HCN1’in hem iglev kazanci hem de islev kaybi varyantlar degisik epilepsi
tipleri ve zihinsel engellilik ile iligkilendirilmistir.

Yontem: Tiirkiye’de HCN1 varyantlan saptanan 4 gocuk olgu genetik, klinik ve elektroroensefalografik olarak degerlendirilmigtir.

Bulgular: Ortanca yas 7 yil (minimum:6;maksimum:15), semptomlarin baglama yasi ortanca 21 ay (minimum:8 ay; maksimum:36 ay) idi. Tim hastalar
nobet sikyeti ile bagvurdu ve 2 hastada gelisme geriligi, 1 hastada otizm ve ataksik yiirlime paterni saptandi. Bir hastada nébet diginda 6zellik yoktu. Bir
hastanin elekiroensefalografi (EEG) incelemeleri epileptik iken 3 hastanin EEG’si normal saptandi. Laboratuvar ve ndrogdriintiilemelerinde 6zellik yoktu.
Sadece ndbet yakinmasi ile gelen hasta monoterapi ile ndbetsiz iken diger 3 hasta ¢oklu anitndbet ilag kullanmaktaydi. Dért hastada, biri novel varyant
olmak (izere sirasiyla HCN1 geninde ¢.823A>T p. lle275Phe, 5. Ekzonda (ENST00000303230) ¢.1256C>A (pp. Ser19Ter): chr5:45353221 G->T, 2. ekzonda
(ENST00000303230.4) ¢.578A>C missense (N193T) ve NM_021072.4 ¢.406C> T (p. His136Tyr) heterozigot (novel) varyantlar saptanmigtir. Novel varyant
saptanan hastada otizm, ataksi ve direngli epilepsi gorildi.

Sonug: Bu ¢alisma ile 4 HCN1 varyantl hasta tanimlanarak,HCN1 iligkili hastaliklarin fenotip ve genotipi genisletilmisgtir.
Anahtar Kelimeler: HCN, HCN1, epilepsi
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PS-036 DNM1 iligkili gelisimsel epileptik ensefalopati tanisi ile ve iyi nobet kontrolii ile izlenen iki olgu.
Elif Perihan Oncel', Orkide Giizel2, Hakan Ercelebi, Seyda Besen', ilknur Erol’

’Qa§kent Universitesi Adana Dr. Turgut Noyan Uygulama ve Arastirma Merkezi
20zel muayenehane , lzmir
3Bagkent Universitesi Ankara Hastanesi

Amag: Dinaminin 1(DNM1) mutasyonlari ile iligkili fenotipik gesitlilik,presinaptik protein DNM1’i kodlayan DNM1 geni araciligiyla ortaya cikar ve tedaviye
direncli epilepsi ile iligkili ensefalopati ile iligkilidir.Literatiirde tanimlanan DNM1 mutasyonlarinda daha 6n planda infantil spazmlar ile agir gelisimsel ge-
cikme ve hipotoni tanimlanmigtir. DNM1 ile iligkili fenotipi oldukga tek tip olup bu genin epilepsiler icin yeni bir terapotik hedef olma sansini agmaktadir.Bu
calismaile direnli epilepsi nedeniyle izlenen hastalarimizda tedavi yanitlarini tartigmay amagladik.

Yontem: Genetik olarak dogrulanmis DNM1 gen iligkili hastalar retrospektif olarak degerlendirildi ve klinik fenotipleri,aldiklan tedaviler ve tedavi yanitlan
degerlendirildi.

Bulgular: Hastalarin semptomlarinin baglama yasi ortalama 15 ay,ndbet baglangic yaslarn 2.5 ve 5 ay, tani alma yaslari ise 4 ve 11 aydi.Her iki hasta myok-
lonik ndbetler ile bagvurmustu.Nérolojik muayenelerinde gelisimsel gerilik ve hipotoni mevcuttu. Bir hastada anormal gz hareketleri mevcuttu.Bir hastanin
elektroensefalografi(EEG) incelemesinde aktif epileptik anomali mevcuttu ve bu hastanin ndbetlerinin ilag tedavilerine eklenen ketojenik diyet ile %75 ora-
ninda azaldigi goriildii.Hastada DNM1 geninde (NM_001288737.2) ¢.1197-8G>A heterozigot patojenik varyant saptandi.Gelisimsel epileptik ensefalopati
tip 31A olarak degerlendirildi ve bu genin anneden kalrtildigi gésterildi. ikinci hastanin EEG ‘si ve anormal gbz hareketleri icin yapilan tetkikleri normaldi.
Klonazepam ve piridoksal-5-fosfat tedavileri ile ndbetsiz oldugu gériildii.Genetik incelemesinde DNM1 geninde (NM_004408.4) ¢.470G>C p. (Arg157Pro)
heterozigot yiiksek olasilikla patojenik mutasyon saptandi. Aile taramasi negatifti.Hasta,de Novo kalitim gdsteren GEE tip 31A olarak degerlendirildi. Her iki
hastada mevcut tedaviler ile iyi nébet kontrolli izlendi.

Sonuc: DNM1 gen iliskili GEE hastalarinda hedefe yonelik tedavilere katki saglamak,RNAi gen terapisi olarak isimlendirilen, adeno ile iligkili viriis vektorii
aracili DNM1 hedefli terap6tik mikroRNA tedavi uygulamalarinin giindemde olduguna dikkat gekmek istedik.

Anahtar Kelimeler: DNM1, infatil spazm, hedef tedavi
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PS-037 Nadir Goriilen Bir Hastalik Olan Aicardi-Goutiéres Sendromu Tanili 8 Vakalik Olgu Serisi
Dilek Tiirkmen', Miicahid Besnek', Mehmet Canpolat’, Hakan Giimiig’, Ayten Giileg', Hiiseyin Per’
'ERCIYES UNIVERISTESI COCUK NOROLOJI ANABILIM DALI

Amag: Aicardi-Goutieres sendromu (AGS), Klinik 6zellikleri arasinda ensefalopati, bazal ganglionlarda kalsifikasyon, Iokoensefalopati, lenfositoz ve hasta-
nin beyin omurilik sivisi (BOS) ve serumunda artmis interferon- (IFN-2)) seviyeleri ile karakterize nadir gortilen otoimmiin hastaliktir. AGS, dokuz genden
(TREX1, RNASEH2A, RNASEH2B, RNASEH2C, SAMHD1, ADART, IFIH1, LSM11 ve RNU7-1) herhangi birindeki mutasyonlardan kaynaklanabilir. AGS Klinik
belirtileri arasinda ajitasyon, beslenme zorluklari, mikrosefali, spastik parapleji, gelisimsel gecikme, erken baslangigh ensefalopati, nébetler, distoni, kranial
manyetik rezonans goriintileme(MRI) ve/veya tomografide intrakraniyal kalsifikasyon, serebral atrofi gériilmesi yer alir. Bu nadir gériilen sendromu degisen
klinik tablolari olan olgu serimizle sizlere sunmak istedik.

Yontem: Erciyes Univeristesi Cocuk Norolojisi kliniginde 2010-2024 yillari arasinda takip edilen Aicardi-Goutiéres sendromu tanisi alan 8 vaka degerlen-
dirilmistir.

Bulgular: Hastalarin 6/8 i kizdi. Hastalarimizin tamaminin ilk sikayetleri psikomotor gerilik olup, hepsinin biligsel ve psikomotor gelisimi yagitlarina gore
geriydi. Nobet olgularin 2/8'inde gériiliirken, olgularin tamaminda beslenme bozuklugu, yaygin spastisite ve mikrosefali mevcuttu.Hastalarn yapilan genetik
incelemesinde 1/8'inde RNASEH2A,1/8’ inde RNASEH2B,3/8 ‘inde RNASEH2C homozigot mutasyonu saptanmis olup 3/8’inde ise IFIH1 heterozigot mu-
tasyonu saptanmistir. Hastalarin tamaminin yapilan kranial gériintiilemesinde serbral atrofi ve beyaz cevherde sinyal artigi saptanirken RNASEH 2A/2B/2C
mutasyonu olan olgularda intrakranial kalsifikasyonlar saptanmigtir.Vakalarimizin 1/8 ‘inde bobrek yetmezligi var.

Sonug: AGS’nin tipik belirtileri erken baglangicli ensefalopati, intrakraniyal kalsifikasyon, spastik parapleji, gelisimsel gecikmedir. Ayrica, AGS’nin inme ve
glokom gibi birgok atipik semptom ve karaciger, bobrek ve hematolojik bozukluklar gdrtilebilir. Bizim olgularimizdan birinde bobrek yetmezligide mevcuttu.
Semptomlarin giddetli hastadan hastaya gore degigebilir.Klinik, norolojik gériintiileme ve destekleyici laboratuvar bulgularina sahip kisilerde Aicardi-Gou-
tiéres sendromundan siiphelenilmeli ve ileri genetik inceleme yapiimalidr.

Anahtar Kelimeler: Aicardi-Goutiéres, kalsifikasyon, psikomotor gerilik
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PS-038 Tubulinopatilerin Genis Klinik Spektrumu: Gok Merkezli Retrospektif Klinik Galisma
Mert Altintag’, Serkan Kirk2, Mirag Yildinm', Gokge Cirdi®, Alper Tagkin', Omer Bektas’, Meltem Cobanogullari Direk*, Aydan Degerliyurts, Serap Teber"

"Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi Bilim Dall

2T.C. Saglik Bakanligi Elazi§ Fethi Sekin Sehir Hastanesi Cocuk Ndrolojisi Klinigi
SKocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi Bilim Dall

“Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi Bilim Dall

°T.C. Saglk Bakanlgi Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Ndrolojisi Klinigi

Amag: Tiibiilinopatiler, tibilinleri ve mikrotiibil-iligkili proteinleri kodlayan genlerdeki mutasyonlara bagl gériilen, kortikal gelisim malformasyonlarina
yol acabilen, gorece yeni tanimlanmig bir nérolojik bozukluk ailesidir. Tiibiilinopatiler; mikrosefali, gelisim geriligi, entelektiiel yetersizlik ve epilepsi gibi
belirtilerle karakterizedir. Nobetler farkli semiyolojilerde ve siddette gortilebilir. Bu ¢calismada ¢ok merkezli genig bir tiibilinopati vaka serisi sunulmus ve
farkindaligin artinimasi hedeflenmistir.

Yontem: Cok merkezli retrospektif vaka serisi

Bulgular: Calismaya ortalama yaglar 7.31+5.03 (1.15-16.26) olan 14 hasta dahil edilmigtir. Hastalarin ortalama tani yaslar 4.6+4.22 (0.5-12.25) olup ilk
basvuru ile tani arasinda gegen siire 3-106 ay arasindadir. TUBA1A, TUBB2A, TUBB2B, TUBB3, TUBB4A, TUBG1 ve TUBGCP2 genlerinde toplam 10 patojenik
varyant belirlenmigtir. Hastalarin neredeyse tiimiinde cesitli derecelerde gelisimsel gecikme mevcuttur. 10 hastada epilepsi ve ayrica dort hastada hareket
bozukluklan saptanmigtir. Epilepsi baslangi¢ yasi 3 ay ile 9 yil arasinda degisirken, ndbet semiyolojisi motor veya non-motor fokal/jeneralize nébetleri
kapsayan genis bir yelpazeye yayilmigtir. Antindbet tedaviye yanitlar degiskenlik gostermis; yedi hastada ndbet kontrolii saglanabilirken, ii¢ hasta tedaviye
direncli kalmigtir. Mikrosefali, aksiyel hipotoni, appendikiiler spastisite ve hiperrefleksi en sik goriilen nérolojik muayene bulgular arasindadir. Manyetik
rezonans goriintilemede korpus kallozum agenezisi/disgenezisi, lizensefali, bazal ganglion anormallikleri, serebellar atrofi/hipoplazi ve anormal sulkal/giral
morfoloji dne gikan bulgulardir. Elektroensefalografide hipsaritmi, uykuda diken-dalga aktivasyonu ile jeneralize ve multifokal epileptik anomaliler en sik
goriilen bulgulardir.

Sonug: Tiibiilinopatiler, genis spektrumlu, klinik, radyolojik ve elektroensefalografik olarak oldukga heterojen bir hastalik grubudur. Direngli nobetler, olgu-
larin yonetiminde 6nemli bir problemdir. Ancak, fenotipik cesitliligin fazla olmasi nedeniyle bu hastalarda ortak bir yaklasim bulunmamaktadir. Daha iyi bir
anlayis gelistirmek ve etkili yonetim stratejileri olugturmak amaciyla daha kapsamli caligmalara ihtiyag vardr.

Anahtar Kelimeler: tiibiilinopati, kortikal gelisimsel malformasyonlar
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PS-039 Epilepsi ile takipli Hastalarda Agiz ve Dis Saghginin Yasam Kalitesi Uzerine Etkisinin Degerlendiriimesi
Biisra Filiz Geng', Zeynep Oztiirk?, Leyla Sezgin*, Nefise Aribag 022, Deniz Yilmaz', Aysegiil Nese Citak Kurt'

'Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara
2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara
3Diizce Atatiirk Devlet Hastanesi, Cocuk Néroloji Klinigi, Ankara
“Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Dis Klinigi, Ankara

4311410719 431S0d

Amag: Calismada epilepsili cocuklarda agiz ve dis saghgi ile agiz bakiminin yasam kalitesi (izerine etkisinin degerlendiriimesi amaclanmistir.

Yontem: Epilepsi tanisi ile izlenen 2-14 yas arasi cocuklara (n=84) pediatrik yasam kalitesi élcedi ile adiz ve dis sagli§ anketi uygulanarak rutin agiz ve dis
saghgr muayenesi yapiimistir. Sonuclar benzer yas grubundaki kontrol gruplari (n=50) ile karsilastinimistir.

Bulgular: Hastalar 8-14 (n=49, ort yas:11,75) ve 2-8 (n=35, ort yag :5,94) yas aralidi olmak iizere iki gruba ayrilarak karsilastinldiginda 8-14 yas grubunda
agiz ve dis saghg agisindan epilepsili cocuklar ve kontrol grubu arasinda fark saptanmadi. 2-8 yas arasi epilepsi tanili gocuklarda ise kontrol grubuna gore
agiz saghg iliskili yasam kalitesinin daha iyi oldugu saptandi (p=0,014). Her iki grupta ise yasam kaliteleri agisindan fark saptanmadi.

Sonug: Veriler dogrultusunda agiz ve dis saglhidinin yasam kalitesinden ayr olarak degerlendiriimesi gerektigi ve kronik hastaligi olup 6n planda ebeveyn
bakimi gerektiren okul dncesi ¢cocuklarin agiz ve dis sagligina daha fazla énem verildigi sonucuna ulagiimigtir.

Anahtar Kelimeler: epilepsi; agiz ve dis saghgi; yasam kalitesi
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PS-040 Direncli Epilepsi Tanisi Alan Alternan Hemipleji Olgusu: ATP1A3 Mutasyonu ile iliskili Nadir Bir Vaka
sibgatullah ali orak', zelin igen', senem ayca', muzaffer polat’
'manisa celal bayar tniversitesi

Amag: Alternan hemipleji, tekrarlayan hemiplejik ataklar ve direncli ndbetlerle karakterize nadir bir norolojik sendromdur. ATP1A3 mutasyonu bu sendro-
mun en sik nedeni olarak bilinmektedir. Erken tani ve uygun tedavi, hastaligin seyrini énemli dl¢tiede etkileyebilir.

Yontem: Bu olgu sunumunda, ATP1A3 mutasyonu ile iligkili direncli epilepsi tanisi alan bir hastanin tani ve tedavi siireci ele alinmaktadir.

POSTER BILDIRILER

Bulgular: 19 aylik kiz hasta, iki aylikken direncli ndbet nedeniyle merkezimize sevk edilmistir. ilk bagvurusunda aktif jeneralize tonik-klonik (JTK) nébeti
nedeniyle dig merkezde rektal diazepam ve IV midazolam uygulamasina yanrit vermeyen hastaya fenitoin yiiklemesi yapilarak nébetleri kismen kontrol altina
alinmig.Dogum dykiisiinde ozellik olmayan hastanin norolojik muayenesi ilk bagvurusunda aksiyel hafif hipotonisite diginda normal olarak degerlendiril-
mistir.Beyin BT, difiiyon MR ve EEG tetkikleri uygulanmis ancak anlamli bir patoloji saptanmamugtir. Takiplerinde zamanla aralikh biling agik ancak ekstre-
mitelerde pedal gevirme tarzinda motor hareketler ile seyreden ndbet aktiviteleri ve anormal nefes, nistagmus, kasilma veya kendini salma seklinde kisa
stireli ataklar izlenmis olup epilepsi gen paneli negatif gelmesi iizerine wes gonderilmistir. ATP1A3 ¢.2542-1G>A mutasyonu tespit edilmistir. Bu mutasyon
Alternan Hemipleji tanisi ile iligkili olup, hastanin klinik tablosunu agiklamaktadir.Bunun (izerine hastanin tedavisi flunarizine, karbamazepin, topiramat ve
klonazepam olarak diizenlenmis olup nébet sikliginda belirgin azalma izlenmistir.

wes sonu¢
HASTANIN KLINIGI ILE UYUMLU OLABILECEK DEGISIKLIK
M Degigiklik ACMG Simiflandirmasi
« Alternan Hemiple)l, Cocukluk Cap 2- ATPIAZ geni; NM_152296.5 Patopenik*
' Otozomal Dominant C2542+1G>A (IVS1B+1G>A)
| - CAPOS Sendromu- Otozomal Dominant Heterozigot
l - Distoni, 12- Otozomal Dominant
- Col | ve Epileptik Ensefal 99.

puicp P

| Otozomal Dominant

Genetik sonucu

Sonug: Alternan hemipleji tanisi alan hastalarda erken tani ve hedefe yonelik genetik analizler biiyiik 6nem tasimaktadir. ATP1A3 mutasyonu tespit edilen
olgularin bireysellestiriimig farmakolojik tedavi ile yakindan takip edilmesi gerekmektedir. Bu olgu, direncli ndbetlerle seyreden ve baslangicta epilepsi ola-
rak degerlendirilen bir vakanin nadir bir genetik sendrom ile iligkilendirilebilecegini gdstermektedir. Bu nedenle, klinik pratikte direncli epilepsi olgularinda
genetik testlerin erken uygulanmasi énerilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Alternan hemipleji, ATP1A3 mutasyonu, epilepsi
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PS-041 Biallelik SLC20A2 Varyant iliskili Moyamoya Vaskiilopatisi ve Konjenital CMV Benzeri Klinik
Hakan Ercelebi', Elif Perihan Oncel®, Seyda Oncel?, Serdar Ceylaners, Ozlem Alkan*, ilknur Erol?

"Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara, Cocuk Noroloji Bilim Dali

2Bagskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana Dr. Turgut Noyan Arastirma ve Uygulama Merkezi, Cocuk Néroloji Bilim Dal, Adana
3Etlik Sehir Hastanesi Ankara, Cocuk Néroloji Bilim Dali

“Bagkent Universitesi Tip Fakiiltesi, Adana, Radyoloji Ana Bilim Dali

SINTERGEN Genetik Hastaliklar Dederlendirme Merkezi, Ankara

Amag: SLC20A2’deki heterozigot patojenik varyantlarin haploinsuffiency yoluyla fosfat transport proteininin fonksiyon kaybina neden olarak idiyopatik
bazal ganglion kalsifikasyonu-1 (IBGC1) olarak da bilinen Fahr hastaligina yol agtigi tahmin edilmektedir. Fahr hastaligina neden olan SLC20A2 genindeki
biallelik varyantlarin, bilinenin aksine daha ciddi fenotiplere yol aghgi az sayida vakada gdsterilmistir.

Yontem: Konjenital CMV siiphesi ve siddetli moyamoya vaskiilopatisi ile takip edilen bir hastada WES sonucunda SLC20A2 geninde homozigot varyant
saptadik.

Bulgular: Term 3300 gr dogan hasta postnatal 18. giiniinde sol kolda ve agiz kenarinda atim seklinde fokal klonik nébetlerle bagvurdu. Fizik muayenede
mikrosefali, aksiyel hipotonisite ve sinirda diisiik kulak ¢izgisi mevcuttu. Hastanin goriintilemelerinde beyin BT'de intrakranial kalsifikasyon, beyin MRG’de
sagda daha belirgin bilateral parietooksipital sekel iskemik lezyonlar ve beyin MR anjiografide her iki ICA distal kesimde okliizyon, eglik eden kollateraller
(moyamoya sendromu) saptandi. EEG’de fokal epileptik bozukluk saptanan fenobarbital baglandi. TORCH, trombofili ve Aicardi-Goutieres agisindan tetkikleri
normal olan hastanin WES’de SLC20A2 geni NM_001257180.2 ¢.89C>T p.(Ala30Val) homozigot varyant [Klinik 6nemi belirsiz degisiklik (Gliclli)] saptandi.
Segregasyon taramasinda anne ve baba ayni bélge igin heterozigot saptand.

Sonug: Bu olgu literatiirdeki homozigot SLC20A2 varyantili konjenital CMV veya moyamoya vaskiilopatisi ile iligkili 5. ve kataraktin eglik etmedigi ilk olgu-
dur. Konjenital CMV benzeri klinik ve moyamoya vaskiilopatisi olan olgularda AGS disinda bialelik SLC20A2 varyantlan da diigtinilmelidir.

Anahtar Kelimeler: SLC20A2, Konjenital CMV, Moyamoya
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PS-042 Gocuklarda izole Korpus Kallozum Difiizyon Kisithligr: Klinik Pratikte Neden Endise Kaynag Degil?
Serdar Pekuz', Pakize Karaoglu', Mehmet Cogkun?, Yusuf Kenan Getinoglu2, Giilgin Akinci’, Unsal Yilmaz', Aycan Unalp’

’SBIZ /:zmir Dr Behget Uz Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Néroloji BD
2SBU Izmir Dr Behget Uz Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi Radyoloji ABD

Amag: Gocuklarda izole korpus kallozum difiizyon kisithhigi (KKDK), literatiirdeki adiyla korpus kallozumun sitotoksik lezyonlari farkli etiyolojilere bagli ve
geri doniistimlii lezyonlar olarak bilinmektedir. Calismamiz ¢ocuklarda izole korpus kallozum difiizyon kisithiginin klinik ve radyolojik 6zelliklerini incele-
yerek, tedavi ve prognoza etkisini degerlendirmektir. Bu durumun klinik énemini tartigarak, tani ve tedavi siirecinde klinisyenlerin bu bulguya yaklagimina
yardimci olmayi hedefliyoruz.

Yontem: izmir Dr. Behget Uz Cocuk Hastanesi’nde 2017-2024 yillari arasinda farkli nedenlerle yapilan Beyin Diffiizyon MR gériintiilemesinde izole KKDK
saptanan 40 gocuk dahil edildi. Hastalarin klinik, laboratuar, radyolojik tetkikleri ve tedavileri retrospektif degerlendirildi.

Bulgular: KKDK saptanan hastalarin yag ortalamasi 76 aydi (1-201 ay). Hastalarda en sik gériilen klinik bulgular, ates (%50), bag agrisi (%38), ndbet (%38),
ensefalopati (%30) ve kusma (%23) idi. Gorintiileme 6ncesi bulgularinin siiresi 1 ile 20 giin arasindayd. Hastalarin 13’{inde (%33) sodyum elekirolit bo-
zuklugu saptand. Enfeksiyon iligkili klinigi olan 17 (%43) hastanin 4’iinde (%10) influenza viriis, 4’iinde (%10) SARS-COV-2, 1’inde Varisella Zoster Viriis,
1’inde Rotavirus, 1’inde RSV ve 1’inde Rhinovirus saptandi. Ug hastada asfiksi ilikili KKDK saptanirken, periferik fasiyal paralizi, kafa travmasi ve otoim-
miin ensefalit tanisi alan birer hastada KKDK mevcuttu. Aktif sikayeti ve bulgusu olmayan, kronik bas agrisi, araknoid kist izlemi, epistaksis gibi sebeplerle
izlenen 8 (%20) hastada KKDK saptandi. Hastalarin 28’inde (%70) hastane yatisi, 5'inde (%13) yogun bakim izlemi gerekti. Hastalarin 25'ine (%63) kontrol
goriintiileme yapildi ve tiimiinde bu bulgunun kayboldugu saptand. Klinigi diizelen 15 (%38) hastada goriintiileme tekrarlanmadi.

Sonug: Bu goriintileme bulgusu hastalarin Klinik yonetimini ve tedavi planini degistirmedi. Dolayisiyla, bu bulgunun varligi hastanin primer hastaligina
yonelik izlemde herhangi bir katki saglamadi.

Anahtar Kelimeler: korpus kallozum, difiizyon kisithligi, CLOCCs
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PS-044 GALNT2 Geninde Homozigot Mutasyon Saptanan Bir CDG Olgusu
Sevde Secer', Halil Tuna Akar?, Abdiilkerim Kolkiran®, Deniz Yiiksel'

1Saglk Bilimleri Qniversitesi, Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Nérolojisi Egitim Klinigi
2Saghik Bilimleri Universitesi, Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Metabolizma Egitim Klinigi
3Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Boliimii

Amag: Konjenital glikozilasyon defektleri (CDG), protein ve lipit glikozilasyonunda bozulma sonucu ortaya ¢ikan, multisistemik tutulumun oldugu, nadir ve
giderek biiyliyen bir metabolik hastalik grubudur. Bu calismada GALNT2 geninde homozigot mutasyon saptanan ve CDG tip IIt tanisi alan hastamizi sunmay!
amagladik.

Yontem: Mart 2023'ten itibaren izledigimiz vakamiza Konjenital Glikozilasyon Defekti Tip IIt tanisi koyduk.

Bulgular: 10 yas erkek hasta nobet sikiginda artis sikayetiyle bagvurdu. Atipik otizm ve epilepsi tanilariyla dig merkezde izlenen hastanin ndrogelisimsel
geriligi ve VWF tip 1 faktor eksikligi de vardi. Hastanin fizik muayenesinde mikrosefali, brakiosefali, uzun yiiz, makrodonti, hipertelorizm, badem gz, sandal
bosluk seklinde dismorfik bulgulari bulunmaktaydi. Anne-baba akrabaligi mevcuttu ve néromotor gelisim basamaklarinda gecikme olan hastamiz bir dsnem
hipotonisite nedeniyle tetkik edilmigti. Bag diiglirme seklinde ndbetleri olan hastamizin EEG’sinde uyku aktivitesiyle belirginlesen akiif jeneralize epilepti-
form anomali izlenmigti. Beyin MRG’de her iki periventrikiiler alanda agirlikli subkortikal yerlegimli T2A-FLAIR sinyal artiglari mevcuttu. Hastanin metabolik
taramalan tekrarlandi ve transferrin izoelekirik odaklama testinde trisialotransferrin atiiminda artig gériildii. CDG 6n tanisiyla génderilen genetik testinde
GALNT2 c.1144C>A p.(Arg382Ser) homozigot mutasyon saptandi ve hastamiz Konjenital Glikozilasyon Defekti Tip Iit tanisi aldi. Antindbet ilag dozlar dii-
zenlenen ve nobetleri kismen kontrol altina alinan hastamizin klinik izlemleri devam etmektedir.

Sonug: Konjenital glikozilasyon bozuklugu tip It (CDG2t), global gelisme geriligi, bliyime gelisme gerilii, dil alaninda gerilik ve ciddi sekilde bozulmug
zihinsel-davranigsal anormallikler ile karakterize otozomal resesif multisistemik bir metabolik bozukluktur. Bu olgu sunumu ile direncli epilepsi, nérogeli-
simsel gerilik ve davranig sorunlari olan hastalarda ayirici tanida konjenital glikozilasyon bozukluklarinin muhakkak diisiintilmesi gerektigini vurgulamak
istedik.

Anahtar Kelimeler: Konjenital Glikolizasyon Defekti, Direncli Epilepsi, Norogelisimsel gerilik
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PS-045 Diisiik El ile Bagvuran Herediter Basinca Duyarl Noropati Olgusu

Gizem Dogan', Gamze Sarikaya Uzan', Yigithan Giizin', Tayfun Cinleti2, 0zge Ozer Kaya?, Figen Baydan', Ulug Yis*
’$ag//k Bilimleri Universitesi, Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Noroloji Bilim Dali, izmir

2lzmir Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Hastaliklan Klinigi

$izmir Sehir Hgstanesi, Genetik Hastaliklar Degjer/endirme Merkezi
“Dokuz Eyliil Univeresitesi, Gocuk Nérolojisi Bilim Dall, Izmir

Amag: Herediter Basinca Duyarli Noropati Sendromu (HBDN), akut baslangigl, fokal duyusal ve motor néropati ile ortaya ¢ikan bir hastaliktir. Hastalarin
yaklasik %80’inde, periferik miyelin proteini 22 genini (PMP22) iceren delesyon bulunur. Vakalarin %70’inde peroneal veya ulnar ndropati gorilir ve ge-
nellikle basit bir travma, kiigiik bir sikistirma veya fiziksel egzersizle baglar. Burada yeni baglayan sol diisiik el ile bagvuran bir PMP22 iligkili HBND olgusu
sunacagiz.

Yontem: Olgu sunumu

Bulgular: Oncesinde saglikli 14 yas erkek olgu sol elde giic ve his kaybi nedeniyle basvurdu. Sikayetlerinin elinin iistiine yatmasi sonrasi baglayan olgunun
6zgecmisinde 6zellik yoktu, soygegmisinde dayisinin MOG-iliskili demiyelizan hastalik oldugu, ailede (ist nesillerde tanisi konulmamig motor néron hastalg
oldugu dgrenildi. Muayenesinde sol elde ve parmak fleksorlerinde kas giicii 3/5'1i, el dorsal yiizii bilek hizasina kadar yiizeyel duyu kusuru ve dort ekstre-
mitede hipoaktif DTR mevcuttu. Rutin laboratuvar incelemeleri ve metabolik tetkikleri normaldi. Kraniospinal, ekstremite ve brakiyal pleksus MRG’sinde
6zellik saptanmadi. Serum MOG ve Aquaporin-4 antikorlan negatifti. Denizcilik lisesi 6grencisi olan olgudan génderilen agir metal diizeyleri normaldi. BOS
ve serum incelemelerinde patoloji yoktu. EMG, demiyelizan 6zelliklerin 6n planda oldugu sensorimotor polinéropati, sol radyal néropati olarak yorumlandi.
Hastaya akut inflamatuar demiyelizan polindropati 6n tanisi ile IVIg verildi. Sikayetlerde gerileme ya da ilerleme izlenmeyen olgunun aile dykiisii nedeniyle
herediter noropati diistiniilerek genetik ¢alisma yapildi. PMP22 geninde tiim ekzonlarda delesyon saptanan hastamiz HBDN tanisi aldi.

Sonug: Cocuklarda akut baglangich demiyelizan polindropati tablolarinda hayati 6nemi oldugundan ilk akla genel taninin GBS olmasi gerekirken, atipik
seyreden, tedaviye yanitsiz ve gorece yavas ilerleyen olgularda herediter noropatiler akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: diisiik el, PMP22, herediter basinca duyarl noropati
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PS-046 HiperCKemi ve Katarakt Birlikteligi
Zehra Nur Ag', Hazel MAHMAT", Serkan KIRIK?

'Elazig Fethi Sekin Sehir Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklarn AD
2Flazij Fethi Sekin Sehir Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari AD, Gocuk Nérolojisi Klinigi

Amag: inositol polifosfat-5-fosfataz K [INPP5K (OMIM: 607875)] aktin hiicre iskeletini, insiilini ve hiicre migrasyonunu diizenler. Kas, goz ve bibrekte
yiiksek oranda bulunur. ilk vaka 2017’de tanimlanmistir (Yazarlar bu mutasyonun konjenital katarakta neden olan bir Konjenital Muskuler Distrofi oldugunu
bildirmiglerdir.) Etkilenen hastalarda, genellikle Bilateral katarakt, Kisa boy, Mental retardasyon ve LGMD benzeri omuz-kalga kusag tutulum séz konusudur.
Bu ¢alismada literatiirde az sayida bulunan ve oldukca nadir hastada saptanan bu durumu sunarak literatiire katkida bulunmayi ve farkindali§i arttirmayi
amagladik.

Yontem: Karaciger fonksiyon testlerinde yiikseklik, buna sebep olan Kreatin Kinaz (CK) yiiksekligi ve hipotoni nedeniyle takipli hasta cocuk ndrolojisi
poliklinigimize basvurdu. Hastada Gowers Arazi miispetligi, derin tendon reflekslerinde azalma, omuz kalga kusagi kaslarinda belirgin atrofinin bulundugu
proksimal kas giicsiizliigii saptandi. Bunun {izerine hastanin dnce MLPA yéntemiyle DMD gen analizi yapildi. Mutasyon saptanmamasi iizerine muskuler
distrofi panelinde de mutasyon saptanmadi. Son olarak tiim ekzon sekanslama (WES) analizi uyguland.

Bulgular: INPP5K geninde chr17:1412584 (c.442T>G (p.Cys148Gly)) (NM_016532.4) (novel mutasyon)) Homozigot mutasyon saptandi.

Sonug: INPP5K oldukga nadir gériilen ve proksimal kaslari etkileyen bir muskuler distrofi olup, konjenital katarakt varliginin HiperCKemi’ye eslik etmesiyle
tani alir. Bu bulgularin birlikteliginin gértildiigi olgularda mutlaka INPP5K mutasyonu akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: katarakt, muskuler distrofi, cocuk
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PS-048 Ataksi ve Serebellar Bulgular ile Bagvuran Guillain Barre Olgu Sunumu
Fatma Hanci', Ramise Melisa Moral', ismail Topal’
1SBU Trabzon Tip Fakiiltesi, Kanuni SUAM

Amag: Guillain Barre Sendromu(GBS) olan vakalara kraniyal sinir tulumu, bulbar tutulum ve ataksinin de eglik edebilecedi unutulmamalidir.
Yontem: Ataksi ve yiiriime giicliigi sikayeti ile bagvuran ve GBS tanisi alan olgu sunulmustur.

Bulgular: 10 yas erkek hasta, yiirimede zorluk ve dengesizlik sikayeti ile bagvurdu. Hikayesinde 2 hafta dncesinde akut gastroenterit gegirdigi ve son 5-6
glindiir yiirimede glicliik ve dengesizliginin bagladigi ve giderek arttigi ve konjenital bilateral isitme kaybi nedeniyle isitme cihazi kullandigi dgrenildi. Fizik
ve norolojik muayenesinde alt ekstremite derin tendon refleksleri alinamadi, alt ekstremite kas giicii 3/5, serebellar testler beceriksiz, ataksik yiriyis ve
trunkal ataksi mevcuttu. Lomber MR’da, terminal liflerde kontrast tutulumu izlendi. Lomber ponksiyonda BOS agilig basinci 37 cm/h20, BOS glukozu 62
mg/dl (es zamanl kan glukozu 90mg/dl), BOS proteini 255 mg/dI, mikroskopik incelemede hiicre goriiimedi. Hastaya klinik ve BOS bulgulariyla GBS tanisi
konuldu. 2gr/kg IVIG tedavisi baglandi. Yatiginin 1. Giiniinde hastanin kraniyal néropati bulgulari ve GBS’ye bagli otonomik disfonksiyon gelisti. 2 hafta siire
ile hastanede yatirilarak izlendi ve bu siire boyunca semptom ve bulgulan geriledi ancak hafif trunkal ataksisi devam etti. Hastanin kontrol EMG’si duyu
ve motor liflerin yaygin olarak etkilendigi, segmenter demiyalizasyonla seyreden, aksonal 6zellikler de gosteren polinéropatik tutulusa isaret etmekteydi.
Hastada mevcut olan konjenital bilateral isitme kaybi, trunkal ataksinin devam etmesi ve EMG bulgulari géz 6niine alinarak yapilan genetik sonucu MME
geni varyasyonu heterozigot olarak saptandi. Spinoserebellar ataksi tip43 ve Charcot-Marie-Tooth hastaligi aksonal tip 2 T hastaligiyla uyumlu bulundu.

Sonug: GBS ¢ogunlukla izole olarak ortaya gikmakla birlikte olgumuzda oldugu gibi Spinoserebellar ataksi ve Charcot-Marie-Tooth gibi genetik hastaliklarla
birlikte olabilecegi unutulmamaldir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi, Guillain barre sendromu, Periferik aksonal noropati
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PS-051 NADIR BiR RIBOZOMOPATi: BOWEN-CONRADI SENDROMU

Mesut Giingér', Fatih Mehmet Akif Ozdemir', Rifki Uluer?, Ebru Marzioglu Ozdemir2, Mehmet Oztiirk®
1Selguk lzniversitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi Bilim Dali

2Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Ana Bilim Dali

3Selcuk lzniversitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Radyolojisi Bilim Dali
“Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi Noroloji Ana Bilim Dali

Amag: Bowen-Conradi sendromu (BCS), otozomal resesif kalitilan ve EMG1 gen mutasyonu ile iliskili nadir bir ribozomopati olup; postnatal biiyiime geriligi,
mikrosefali, zihinsel yetersizlik, dismorfik yiiz gériiniimii ve distal eklem ve kemik deformiteleriyle karakterizedir.

Yontem: Ogrenme giicliigii yakinmasiyla bagvuran 11 yasinda erkek cocugunun dykiisiinden; prenatal-natal éykiisiiniin 6zelliksiz oldugu, bebeklik done-
minde ndromotor gelisiminin yasitlarina gore geriden geldigi, 6zellikle ilk 6 yasta dil gelisim gecikmesinin 6n planda oldugu ve dzel egitim goriip okuma
yazmasinin halen olmadigi dgrenildi. Soyeggmisinde anne-baba akrabaligi olmayan hastanin 2 tane saglikli kardesi vardi.

Bowen Gonradi Sendromu

Dismorfik yiiz gériniimi

Bulgular: Hastanin muayenesinde; dismorfik yiiz gériiniimii (glabella agisi olmayan belirgin burun yapisi, belirgin kolumella, epikantus. mikrognati, diisiik
kulak), mikrosefali, obezite, kisa boy, el parmaklarinda deformiteler goriildii. Motor defisit saptanmayan hastanin konusmasi anlagilir, tavir ve davraniglari
uyumluydu. Sistemik diger muayeneleri normal olarak degerlendirildi. Hastanin beyin MR tetkiki normal olarak raporlandi. Temel metabolik testlerinde pa-
toloji saptanmadi. EEG’de epileptik degarj goriilmedi. Karyotip analizi ve molekiiler karyotipte patoloji yoktu. Tiim ekzom dizilemede EMG1 geninde otozomal
resesif homozigot mutasyon saptananan hastanin, patojenitesi VUS olara degerlendirildi. Bunun iizerine anne ve babada segregasyon analizi yapildi ve her
ikisinin de heterozigot ayni gen icin tastyici oldugu goriild.

Sonug: BCS, nadir bir ribozomopati olup, bildirilen 20’den az olgu bulunmaktadir. Literatiirde Kanada’li Hutterit toplumunda sik goriildigi bildirilse de
lilkemizden daha énce bildiriimis tek vaka bulunmakta olup diinyadda da tek olgu geklinde bildirilen tilkeler bulunmaktadir. Literatiirde genellikle 1 yagin
altinda dliimle sonuglandigi bildirilse de hastamizin hafif tutulumlu olmasi ve {ilkemizdeki ilk vakanin aslinda trizomi 18 vakasi olarak bildirimesine ragmen
sonradan EMG1 mutasyonu oldugu anlasiimasi nedeniyle bildiriimeye deger bir olgu oldugu degerlendirilmistir.

Anahtar Kelimeler: Bowen-Conradi Sendromu, Mikrosefali
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PS-052 Trigeminal Nevralji Etiyolojisinde Nadir Bir Anatomik Varyasyon: Meckel Olugu Yoklugu
Sonay Arslan Sahan', Burin Géniillii Polat', Amil Ozgiir', Mustafa Kémiir', Cetin Okuyaz'
"Mersin Universitesi

Amag: Trigeminal nevralji, trigeminal sinirin duyusal dagiimi boyunca siddetli, tekrarlayici ve ani baslangich agn ataklariyla karakterize bir klinik tablodur
Ginliik aktiviteler (6rn. su icme, yemek yeme, dig fircalama) ile tetiklenebilir. Genellikle kisa sireli, kendiliginden sonlanan agrilar seklinde seyreder. Toplum-
da goriilme sikhigi %0,07 olup, kadinlarda daha yaygindir. Etiyolojide en sik gériilen neden superior serebellar arterin trigeminal sinir kokiine yaptidi basidr,
ancak nadir anatomik varyasyonlar da rol oynayabilir.

Yontem: Bu olgu sunumu, Meckel olugu yoklugu ile iligkili ve konservatif tedaviye direngli trigeminal nevralji tanisi alan 16 yasindaki bir hasta {izerinden,
bu nadir anatomik varyasyona yonelik klinik farkindahigi artirmayr amaclamaktadir.

Bulgular: Oykiisiinde bilinen hastaligi olmayan 16 yagindaki kiz hasta, dzellikle yiiziin sol yarisinda, cene bélgesinde “simsek cakar” tarzda keskin ve kisa
stireli agni sikayetiyle basvurdu. Manyetik rezonans goriintilemede sag trigeminal sinirin sisternal segmentinde hipoplazi ve Meckel olugunda belirgin
hipoplazik gériiniim saptandi. Klinik ve radyolojik bulgular dogrultusunda hastaya Meckel olugu yokluguna sekonder trigeminal nevralji tanisi konuldu.
Hastaya Karbamazepin tedavisine baglandi, ancak semptomlarda kismi diizelme saglandi.

MRG Goriintii

Sonug: Meckel olugu yoklugu, trigeminal nevralji ile iligkili nadir bir anatomik varyasyon olup etiyolojisi tam olarak bilinmemektedir . Tanida nérogériinti-
leme kritik bir rol oynamaktadir. Meckel olugu yoklugu ile iligkili trigeminal nevralji vakalar medikal tedaviye direncli olup daha ileri girisimsel tedavilere
intiyac duyabilmektedir. Bu olgu, nadir goriilen trigeminal nevralji etiyolojilerine dikkat cekmekte ve pediatrik yas grubunda bildirilen ilk olgu olmasi nede-
niyle literatiire bir katki sunmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Anahtar kelimeler: Trigeminal Nevralji, Meckel Olugu, Norogdriintiileme
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PS-054 Nadir Bir Kromozomal Anomali: 8q21.11 Mikrodelesyon Sendromu Uzerine Bir Olgu Giris
Tugba Dogang', Rabia Tiitlincii Toker', Muhittin Bodur
"Uludag Universite Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dali

Amag: 8g21.11 mikrodelesyon sendromu, kromozom 8'in uzun kolundaki 21.11 bélgesinde heterozigot mikrodelesyonlarla karakterize edilen nadir bir
genetik bozukluktur. Klinik olarak entelektiiel yetersizlik, yiiz dismorfizmleri (yuvarlak yiiz, dolgun yanaklar, yiiksek alin, pitozis, kisa filtrum, mikrognati),
iskelet anomalileri ve norolojik bulgular (hipotoni, denge bozukluklari, isitme kayby) ile iligkilidir.

Yontem: Bu ¢alismada, 8q21.11 mikrodelesyon sendromu tanisi aimig bir yagindaki bir olgu sunulacaktir.

Bulgular: intrauterin gelisme geriligi saptanan bebek, 37. haftada sezaryenle 1685 gram dogmustur. Solunum sikintisiyla yenidogan yogun bakimda ya-
tinldi, trakeostomi ve gastrostomi kaniilleri agiimigtir. Fizik muayenede zayif refleksler, diisiik kulak, epikantus, yliksek damak, fleksiyon kontraktiir(i, pes
ekinovarus, aksiyal hipotoni saptanmistir.Ekokardiyografide perimembrandz ventrikiiler septal defekt saptanmistir. Transfontanel ultrasonografide korpus
kallosumun normalden incedir. Abdominal ultrasonografi normal sinirlardadir. isitme testinden gecememistir. Beyinsapi isitsel uyandirimis potansiyelinde
bilateral igitsel ileti blogu, viziiel uyandinimig potansiyel incelemesi normal olarak saptanmigtir. kraniyal manyetik rezonans gériintiilemede periventrikiiler
beyaz cevherde hipomiyelizasyon, ince korpus kallosum, dilate 3. ventrikiil ve asimetrik lateral ventrikiiller saptanmigtir. Genetik analiz sonucunda 8g21.11
heterozigot mikrodelesyonu tespit edilmistir. Hastanin mevcut muayenesinde aksiyel hipotoni, periferik hafif hipertoniktir. Bag boyun kontrolii kisa siirelidir.
Oturmasi, kendi etrafinda donmesi yoktur. Sese tepki vermemektedir. Sosyal giilimsemesi yoktur. Trakeostomi kaniilii mevcuttur. Sik aspirasyon ihtiyaci
olmaktadir. Hastanin multidisipliner takip ve tedavisi devam etmekte, rehabilitasyon almaktadir.

Sonug: 8g21.11 mikrodelesyon sendromu, biligsel gerilik, yiiz ve iskelet anomalileri ve nérogelisimsel bozukluklarla karakterize edilen nadir bir genetik
hastaliktir. Dismorfik goriintiileri olan olgularda detayli genetik analiz yapiimaldir. Klinik bulgular genis bir spektrumda degiskenlik gosterebilir,multidisip-
liner bir yaklagimla bireysel semptomlara yonelik destekleyici tedavi gerektirir. Bu sendromun fenotipik dzelliklerinin daha iyi anlagiimasi igin ileri genetik
ve klinik aragtirmalara ihtiyagc duyulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: genetik, isitme, hipotoni
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PS-056 Konjenital Muskiiler Distrofi Tanisi ile izlenen Gocuklarda Klinik, Genetik Bulgular
TUGGE GABUK', M. 0ZLEM HERGUNER', CANSU MICOOGULLARI', AHMET KECEBAS', GULEN GUL MERT!, FARUK INCECIK
'CUKUROVA UNIVERSITESI TIP FAKULTESI COCUK NOROLOJI BD.

Amag: Konjenital muskiiler distrofiler, genetik bir bozukluk nedeniyle ortaya ¢ikar ve birden fazla gen mutasyonuna bagli olarak farkl alt tiplere ayrilir.
Ancak bu alt tiplerin sikhg, gesitli etnik ve cografi faktorlere gore degisiklikler gosterebilir. Bu ¢alismada Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Néroloji
Poliklinigi’'nde konjenital muskiiler distrofi kesin tanisi ile izlenen hastalarda alt tiplerin sikhig ile hastalarin klinik ve genetik bulgular incelenmigtir.

Yontem: Calisma “Gukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Girisimsel Olmayan Klinik Arastirmalar Etik Kurulu'nun onayi ile yapilan retrospektif bir calismadir.
Gukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Noroloji Poliklinigi’nde konjenital muskiiler distrofi kesin tanisi ile izlenen, verileri yeterli olan ve diizenli takibe
gelen 0-18 yas arasinda tani alan hastalar incelenmigtir

Bulgular: Hastalarin yas ortalamalari 11,5+5,2 (2-18) aydi. Hastalanmizin biiylik kismini POMT1, COL6 ve LAMA2 mutasyonlu gocuklarin olusturdugu
goriildii (sirasiyla %26,6, %26,6 ve %20). Ug hasta ise klinik ve genetik olarak megakonial muskiiler distrofi ile uyumlu idi. Klinik bulgularin ilk ortaya cikis
zamani ortalama 18 ay (1-96 ay) idi. Hastalarin ilk bulgularinin fark edilmesinden tani almalarina kadar gegen stirenin ise 33,4+37 (1-144) ay oldugu go-
riildii. Hastalarimizin gogunlugu hipotoni, yiirimede zorluk ve motor fonksiyonlara ulasmada gecikme gibi yakinmalar ile bagvurduklarinda tani almiglardi.
Bir hastada kardiyak, 6 hastada solunum sistemi tutulum bulgulari vard. Yedi hastada beslenme sorunlari saptandi.

Sonug: Konjenital muskiiler distrofiler erken yaslardaki periferal hipotoni ve kas giigsiizligiinin en énemli nedenlerindendir. Klinik ve genetik bulgular
bélgeler ve toplumlar arasinda degigkenlik gosterebilir. Son yillarda genetik calismalardaki ilerlemeler KMD’lerde hastalidin alt gruplarini belirlemede giin
gectikce daha yararli olmakta, hem tani koyma siiresini kisaltmakta, hem de hastayi invaziv uygulamalardan kurtarmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital muskiiler distrofi, klinik bulgular, genetik bulgular
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PS-057 SMA’ll Gocuklarda Skolyoz Sikhigi: Nusinersen Tedavisinin Etkisi
Ezgi Caglar', Mustafa Komiir', Meltem GCobanogullari Direk', Sonay Sahan Arslan', Pinar Miige Altinkaya?, Cetin Okuyaz'

"Mersin l:/:niversitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Mersin
2Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Anabilim Dali, Mersin

Amag: Spinal muskiiler atrofi, ilerleyici kas gii¢siizligii ve kas atrofisi ile giden otozomal resesif gegisli kalitsal néromuskiiler bir hastaliktir. Hastalarda
kas zayifligi, kas giicsiizIiigii ve aksiyel hipotonisite neden ile ilerleyici omurga defektleri gelisir. ilerleyen donemde geligen skolyoz, solunum kapasitesini,
oturma dengesini olumsuz etkiler. Bu ¢alismadaki amacimiz klinigimizde SMA'da Nusinersen tedavisi alan hastalarin tedaviye ragmen olugan skolyoza
dikkat gekmekiir.

Yontem: Mersin Universitesi Cocuk Noroloji Klinigi'nde takipli, 01.12. 2017-01.07.2024 tarihleri arasinda 13 ay-18 yas araligindaki SMA tanili olgularin
verileri geriye doniik olarak degerlendirildi.

Bulgular: SMA tanili nusinersen tedavisi alan 21’i (%52,5) Tip 1, 10’u (%25) Tip 2 ve 9'u (%22,5) Tip 3 olan toplam 40 hasta degerlendirildi. Hastalarin
tedaviye baglama yas ortalamalan 50,67+58,5 idi. Hastalarin ortalama doz sayisi 8,47 idi. Tedavi 6ncesinde omurga defekt derecesi Tip 1 hasta grubunda
ortalama 8,05°+14,30, Tip 2'de 6,24°+10,150, Tip 3’ te hastalarin 14,610+16,26° idi. Tedavi sonrasinda ise Tip 1 hasta grubunda ortalama 17,750+24,70,
SMA Tip 2'de 16,280+22,03, SMA tip 3’ te hastalarin 19,280+19,04¢ idi. Tim SMA alt tiplerinde tedaviye ragmen skolyoz derecesinin arttigi gézlendi.

Sonug: Galismamizda, Nusinersen tedavisi alan SMA Tip 1 ve Tip 2 hastalarinda omurga defekt derecelerinde belirgin bir artis gozlemlenirken, SMA Tip 3
hastalarinda bu artigin daha az oldugu gortimstir. Bu durum, Tip 1 ve Tip 2 hastalarinin uzayan yagam siireleri , hastalarin oturma siirelerinin uzamasi
ile iliskilendirilebilir. Tedavi edilmelerine ragmen kas zayifliklar devam ettigi icin skolyozda artis goriilmektedir. Bu nedenle SMA'll hastalarin takibinde fizik
tedavi ve rehabilitasyon destegi ve fizik tedavi uzmanlarinca uygun gortilen yardime araglarin kullanimi ve ortopedi tarafindan yapilacak cerrahi girisimler
mutlaka yer almalidir.

Anahtar Kelimeler: Nusinersen, SMA, omurga defektleri

143

4311410719 431S0d



POSTER BILDIRILER

Ulusal

Cocuk Norolojisi
m Kongresi

Sueno Hotels Deluxe Belek / Antalya

PS-058 Katapleksi Nedeniyle Basvuran ve Niemann Pick Tip C Tanisi Alan Hastada Video EEG Monitdrizasyon Bulgulari: Yiiksek Amplitiidlii
Jeneralize Paroksizmal Delta Yavaglamalari

Dilek Cebeci', Zeynep Oztiirk?, Elif Nalan Tag?, Mine Gigdem Senoglu’, Yavuz Sayar', Ebru Arhan?

’Sincag Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Niroloji, Ankara
2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji, Ankara

Amag: Niemann-Pick tip C (NPC), esterlesmemis glikolipidlerin ve kolesteroliin lizozomlarda depolanmasiyla karakterize nadir goriilen, otozomal resesif
kalitim gosteren nérometabolik bir hastaliktir. Erken ¢cocukluk ¢aginda ataksi, oftalmopleji, dizartri, mental-motor retardasyon ve nébetler goriiliir. Katapleksi
ise NPC hastaliginin erken evresindeki tek klinik bulgu olabilir. NPC’li hastalarda katapleksinin EEG/polisomnografi (PSG) 6zelliklerini inceleyen kisith sayida
calisma mevcuttur.

Yontem: Biz bu olgu sunumunda gocuk noroloji poliklinigine katapleksi nedeniyle bagvuran ve NPC tamisi alan bir hastay video EEG-PSG bulgulariyla
sunmak istedik.

Bulgular: Alti yaginda kiz hasta (i¢ yagindan sonra baslayan diisme ataklari nedeniyle bagvurdu. Diigmeleri giilme sonrasinda oluyormus. Giin iginde 5-6
kez olan ataklar 1-2 dk.da gegiyormus. Giilme diginda diisme gikayeti olmayan hastanin giindiiz uykululuk hali veya uyuma ataklar gibi baska bir yakinmasi
da yoktu. iki yildir konusma geriligi nedeniyle 6zel egitim aliyordu. Anne baba arasinda akrabalik olan hastanin 6zgecmisinde ¢zellik yoktu. Nérolojik mua-
yenede yukar bakig kisithigi mevcuttu. Dizartrisi olan hasta uzun ciimle kurmuyor, kelimelerle yavas konusuyordu. Hafif ataksik genig tabanl yiiriiyordu.
Hastanin video EEG-PSG incelemesinde paroksizmal yiiksek amplitiidlii 3-4 Hz frekansinda jeneralize delta yavaglamalari izlendi, belirgin epileptik aktivite
izlenmedi. Genetik incelemesinde ise NPC1 geninde homozigot patojenik varyant saptandi.

Sonug: Niemann Pick tip C hastaliginin belirleyici ve ilk bulgusu olabileceginden katapleksi ile bagvuran hastalarda NPC’den siiphelenmek takip ve tedavi
acisindan dnemlidir. Idiyopatik katapleksi ile metabolik hastaliklarla birlikte gériilen katapleksinin ayirt edilmesinde yol gésterici olmasi agisindan elektro-
fizyolojik inceleme 6nem tagimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Niemann Pick Tip C, Katapleksi, EEG
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PS-059 LMNA c¢.1456A>G Varyantinda Néromuskiiler, Kardiyak ve Lipodistrofi Bulgularinin Birlikteligi
Pakize Karaoglu', Bilge Akman', Mehmet Cogkun?, Giilgin Akinc'

’SBl:J:, [zmir Tip Fakiiltesi, Dr. Behget Uz Gocuk Hastaliklari ve Cerrahisi EAH, Cocuk Nérolojisi BD
2SBU, Izmir Tip Fakiiltesi, Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi EAH, Radyoloji AD

Amag: LMNA mutasyonlan ‘laminopatiler’ olarak adlandirilan, muskiiler distrofi, lipodistrofi, kardiyomiyopati, néropati ve progeria gibi fenotiplerin gdzlen-
digi hastalik spektrumuna neden olmaktadir. Lipodistrofi fenotipi iginde tipik olarak familyal parsiyel lipodistrofi (FPLD) Dunnigan varyanti (FPLD2) gériiliir.
Bu farkli fenotipler arasinda klinik gakismalar bildirilmistir.

Yontem: CK yiiksekligi ve ‘kasli goriiniim’ nedeniyle degerlendirilen, genetik de novo LMNA ¢.1456A>G varyanti saptanan olgunun Klinik fenotipini, kas ve
kardiyak tutulum bulgularini tartigiyoruz.

Bulgular: Oniki yasinda kiz olgu, ilk kez 8 yasinda CK yiiksekligi nedeniyle degerlendirildi. Kas giicii tam, DTR normoaktifti, Gowers bulgusu ve miyotoni
saptanmad. ‘Kash goriinim’ yanisira alt ekstremitelerde belirgin olarak ekstremitelerinde, abdomende ve govdede ciltalti yag dokusu atrofikti. CK diizeyi
193-730 IU/L arah@indaydi. Sinir iletim ¢alismalan normaldi, igne EMG’de myopatik bulgular gorildi. Tim viicut MRG’de bilateral krural, gluteal, karin 6n
duvar cilt alti ya§ dokusu ince, boyunda yag§ dokusu gérece kalin olarak izlendi. Lipodistrofi genetik panelinde LMNA geninde, olasi patojenik ¢.1456A>G
varyanti saptandi. Kardiyak ileri incelemesinde Holter EKGde supraventrikiiler ektopiler izlendi, kardiyak MRGde aritmojenik sag ventrikiil kardiyomiyopatisi
ile uyumlu bulgular saptand.

Sonuc: LMNA mutasyonlar degisken iskelet kasi ve kardiyak tutulumuyla giden fenotiplere neden olabilir. Lipodistrofi igin hotspot varyantlarda genel ola-
rak CK yiiksekligi ve kardiyomiyopati goriilmezken atipik varyantlarda cakisma bulgular gézlenebilir. LMNA ¢.1456A>G varyant literatiirde tek bir vakada
tanimlanmig olup jeneralize lipodistrofi fenotipi ile iligkilendirilmistir. Lipodistrofi bulgularinin olasi progresyonunun yanisira CK diizeylerinde thmh artig
gozlenen, kas giigsiizligli olmayan olgumuzda bu durumun progresif bir kas tutulumuna neden olup olmayacagi belli degildir. Yeni ortaya ¢ikan kardiyak
bulgular yakin takip edilmektedir.

Anahtar Kelimeler: CK yiiksekligi, lipodistrofi, kardiyomiyopati
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PS-060 Ensefalopati Klinigi ile Bagvuran Nadir Bir Olgu Sunumu
Giilbahar Kurt Bayir', Gokgen 0z Tuncer’, Emre Senel?, Ayse Aksoy'

0n Dokuz Mayis Qniversitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari AD, Cocuk Ndroloji BD, SAMSUN
20n Dokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari AD, SAMSUN

Amag: Kaybolan beyaz cevher hastaligi-(vanishing white matter disease, VWMD); erken gocukluk ¢aginda nadir gériilen otozomal resesif gegisli bir has-
taliktir. EIF2B’yi kodlayan bes gendeki mutasyon sonucu santral hipomiyelinizasyon ile iligkili olarak serebellar ataksi, spastite ve zihinsel gerilik en sik
gortilen klinik tablolardir. Nadir goriilen norodejenaratif hastaliklar i¢inde ayirici tanida akla gelmesini vurgulamak igin bir yaginda VWMD tanisi alan erkek
olguyu sunuyoruz.

Yontem: Prenatal/natal/postnatal 6ykiisiinde 6zellik olmayan ve saglikli bir yas erkek hasta, siinnet sonrasi genel durumunda bozulma, kusma ataklari
ve afebril ndbetle bagvurdu. Ensefalopati kliniginde, ense sertligi ve Kernig pozitifli§i saptandi. Beyin omurilik sivisi inceleme normal, beyaz kiire:27,000,
laktat:2,27mmol/L (0,4-1,4)'idi. Beyin manyetik rezonans goriintillemede (MRG) bilateral serebellar beyaz cevherde, beyin sapinda, serebral derin beyaz
cevherde, internal-eksternal kapsiilde, bilateral kaudat nukleusta, globus pallidusta T2/FLAIR hiperintensite ve kortikospinal traktusta, korpus kallozumda
diffiizyon kisitlamasi izlendi. Elektroensefalografide serebral disfonksiyon goriildii. Levetirasetam ve mitokondriyal kokteyl baglandi. Tim ekzom dizileme
VWMD neden olan EIF2B5 geninde; (NM_003907.3), ¢.943C>G homozigot otozomal resesif yliksek olasilikla patojenik varyant ve ebeveynlerin tasiyici
olduklari goriild.

Bulgular: EIF2B genindeki mutasyonlar sonucunda ortaya gikan proteinler cevresel degisikliklere, kafa travmalarina, enfeksiyonlara ve strese karsi hassas-
tirlar. Genellikle tetikleyici olaydan birkag saat sonra akut motor disfonksiyon, hipotoni ya da ataksi bildirilmistir. Hizli ndrolojik bozulma gésteren hastalarda
ayiricl tanida demiyelinizan ensefalomiyelit ve ensefaliti ile karigabilmekte olup beyin MRG’de kaybolan beyaz cevher goriiniimii tani igin kritik 6neme
sahiptir.

Sonug: Akut tetikleyiciler sonrasinda subakut ya da kronik nérolojik bozulma ile birlikte beyin MRG’de beyaz cevherde belirgin azalmanin eslik ettigi has-
talar da VWMD akilda bulundurulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Ensefalopati, Norodejenaratif, Hipomiyelinizasyon
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PS-061 Herpes Simpleks Tip 1 Ensefaliti ve Anti-NMDA Reseptor Ensefaliti Birlikteligi
Sonay Arslan Sahan', Burgin Goniilli Polat’, Cetin Okuyaz', Mustafa Kémiir', Meltem Cobanogullan Direk’, Ezgi Gaglar’
"Mersin Universitesi

Amag: Herpes simpleks ensefaliti (HSE), santral sinir sisteminin herpes simpleks viriisii (HSV) tarafindan enfekte olmasi sonucu gelisen, yiiksek mortalite
ve morbiditeye sahip bir enfeksiyondur. HSE'nin, immiin yaniti uyararak NMDA reseptor antikorlarinin gelisimine neden olabilecegi ve bunun néropsikiyatrik
semptomlarla seyreden sekonderotoimmiinensefalite yol agabilecegi diistiniiimektedir.Anti-NMDA reseptor ensefaliti, ensefalopati, belirgin psikiyatrik be-
lirtiler, konugma disfonksiyonu, uyku bozukluklar, ndbetler, diskineziler, diger hareket anormallikleri ve otonomikinstabilite ile karakterize sik rastlanan bir
otoimmiinensefalittir.Bu olgu sunumu, HSE sonrasi geligen anti-NMDA reseptor ensefaliti i¢in farkindalik olugturmayi amaglamaktadir.

4311410719 431S0d

Yontem: Oykiisiinde bilinen hastali§i olmayan 11 yas 6 aylik kiz hasta, 39°C’ye ulasan ates ve konusma bozuklugu nedeniyle basvurdu. MR gériintiilemede
sag temporal lobda tama yakin, sol temporal lob lateralinde kortikal-subkortikal alanlarda sag frontelde interhemisferik fissiir komsulugunda kortikal-sub-
kortikal alanlarda ve sag perietalde sentrum semiovale diizeyine dek devam eden kortikal-subkortikal alanlarda ekspansil goriiniimde T2A-FLAIR ve difiiz-
yon agirhikli incelemelerde sinyal artisi dikkat cekmistir (bulgular herpes ensefaliti tanisi ile uyumludur) ve BOS PCR testi ile HSV-1 pozitifligi tespit edildi.
Asiklovir tedavisi baslandi. Ancak hastanin tedavi sonrasinda belirgin ajitasyon, haliisinasyonlar ve diizensiz diigiinme gibi néropsikiyatrik semptomlarinin
devam etmesi (izerine BOS’taanti-NMDA reseptér antikor testi calisildi ve pozitif saptandi.

Hastanin MR gériintiileme bulgusu

Bulgular: Hasta 1 kez pulse steroid, 1 kez plazmaferez, 2 kez 2 gr/kg dan IVIG tedavisive rituksimab tedavisi almigtir. Néropsikiyatrik semptomlar azal-
makla birlikte ayaktan takip edilmektedir.

Sonug: HSE sonrasi gelisen anti-NMDA reseptor ensefaliti, erken tani ve tedavi gerektiren bir durumdur. Sunulan olgu, HSE'nin sadece enfeksiyoz degil,
ayni zamanda otoimmiin sekellerle de iligkili olabilecegdini géstermektedir. Bu nedenle, HSE sonrasi devam edenndropsikiyatrik semptomlar varliginda
otoimmiinensefalit agisindan BOS’ta antikor analizi yapiimasi énerilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Anahtar Kelimeler: HerpesEnsefaliti, Anti-NMDA Reseptor Ensefaliti, Otoimmiin Ensefalit
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PS-062 Gocukluk Gagi Multipl Sklerozunda Serum Ginko Diizeyleri
Senem Ayca', Zelin igen’, Muzaffer Polat'
"Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji A.B.D.

Amag: Multipl skleroz (MS) merkezi sinir sisteminde enflamatuar yanitin eslik ettigi, farkli demiyelinizasyon ve akson hasari alanlariyla belirgin, kronik bir
hastaliktir (1). Tum MS olgularinin %1,8-5’inde klinik bulgularin 16 yag altinda bagladigi bildirilmektedir (2). Ginko, insan organizmasinin 300 enziminin
yapisinda bulundugu icin eksikligi bu enzimlerin iglevini diisiirmektedir. Cinko birgok sinirsel iletimde merkezi sinir sistemince kullaniimaktadir ve merkezi
sinir sistemi gelisimi ve fonksiyonlari (izerinde etkilidir. Multipl skleroz ile ginko diizeyi iligkisinin arastinldigi ¢alisma ozellikle gocukluk yas déneminde
sinirhdir. Ginkonun MSS’ de birgok enzim islevinde yer aldigi dusiinildiigiinde ¢ocukluk yas dénemi multipl skleroz ve ¢ginko diizey arasindaki olast iligkinin
arastinimasi planlanmigtir.

Yontem: Cocukluk cagi MS tanisi ile takipli olan olgularnimizin demografik verileri ve serum ¢ginko diizeyleri kayit altina alindi. Saglikh kontrol grubu ile serum
cinko diizeyeleri karsilagtiriidi.

Bulgular: MS tanisi ile izlenen 19 gocuk ve 42 saglikli kontrol grubu yas ve cinsiyet agisindan benzerdi. Her iki grubun serum ¢inko seviyelerini deger-
lendirdigimizde MS grubunun serum ginko diizeyi ortalamasi 73,4 + 9,5 pg/dL; kontrol grubunun serum ¢inko diizeyi ortalamasi 85,1 + 16,1 pg/dL idi.
(p:0.0009).

Sonug: Ginkonun nérolojik hastaliklarla iligkisi cegitli calismalar ile gdsterilmis olup ¢ocukluk ¢agi MS ve ginko iligkisini inceleyen yeterli calisma literatiirde
mevcut degildir. Bu bulgular cocukluk ¢agi MS hastalarinda serum ¢inko seviyelerinin saglikli bireylere kiyasla anlamli derecede diisiik oldugunu ve bu
durumun hastaligin néroinflamatuar siirecine katkida bulunabilecedi gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: Multipl skleroz, ¢inko, gocuk
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PS-064 Rett Sendromu Tanili 15 Hastanin Tek Merkezli Degerlendirilmesi
TUGGE KURTARANER', NESE ERGUL', EMEK UYUR', SUMEYRA 0GUZ2, ELIF UZAY2, ALi KARAMAN?2, NiLUFER ELDES HACIFAZLIOGLU"

’SBIZ Zeynep Kamil Kadin ve Cocuk Hastaliklari EGitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Néroloji B(J'/L'I'ml'l',' Istanbul
2SBU Zeynep Kamil Kadin ve Cocuk Hastaliklari EGitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Boliimi, Istanbul

Amag: Rett Sendromu; nadir gdriilen, motor, iletisim ve sosyal becerilerin kaybi ve epilepsi ile karakterize ilerleyici nbrogenetik bir hastaliktir. Klinik olarak
tipik ve atipik olarak ikiye ayrilir. Metil-CpG baglama proteini 2 (MECP2) geni tipik Rett sendromuna neden olur. Cyclin dependent kinase-like 5 (CDKL5) ve
forkhead box (FOXG1) gen mutasyonlari ise atipik Rett sendromu veya Rett sendromu benzeri fenotiplerle iligkilendirilmistir.

Yontem: Zeynep Kamil Kadin dogum ve Gocuk hastanesi Gocuk Noroloji boliimiinde 2014-2024 yillari arasinda Rett sendromu tanisi konulmus 15 hastanin
demografik ve Klinik ozellikleri ile genetik, goriintiileme ve elektroensefalografi (EEG) bulgulari retrospektif olarak incelenmigtir. On hastaya MECP2 geni dizi
analizi, dort hastaya klinik ekzom paneli ve bir hastaya MECP2 Multipleks Ligasyona Bagli Prob Amplifikasyonu (MLPA) testiyle tani konuldu.

Bulgular: Hepsi kiz olan hastalarin yas ortalamasi 11,33+4,93 (4-19) yas idi. Hastalarin tamaminda stereotipik el hareketleri ve néromototor geligim geriligi
saptandi. Hastalarin 6’sinda (%40) jeneralize tonik klonik, 1’inde (%6,6) miyoklonik ndbet ve 1’inde (%6,6) atonik nébet mevcuttu. Nébet baslangi¢ yagi
4,75+ 2,65 yag idi. Yedi hastanin ndbeti yoktu. Kranial Magnetik Rezonans (MR) gériintiileme incelemesi 12 (%80) hastada normaldi, 3 (%20) hastada
serebral atrofi saptandi. Uyku elekiroensefalografi (EEG) incelemelerinde 5 (%33,3) hastada fokal, 1(%6,66) hastada jeneralize, 2 (%13,3) hastada bilate-
ral multifokal epileptiform anomali ve 3(%20) hastada epileptik ensefalopati saptandi. On dort (%93,33) hastada MECP2, 1 (%6,66) hastada FOXG1 geni
mutasyonu saptandi.

Sonug: Rett sendromu klinik ve genetik dzellikleri heterojen olan bir hastaliktir. Rett sendromu hakkinda artan klinik ve genetik dzellikleri ile ilgili bilgilerimiz
arttikca tedavi gelistirilme galigmalarina katkida bulunulabilir.

Anahtar Kelimeler: Rett Sendromu, epilepsi, genetik
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PS-065 Senkopla Bagsvuran Bir Olguda izole Serebellar Displazi
Fatih Mehmet Akif 0ZDEMIR', Mehmet 0ZTURK?2, Mesut GUNGOR'

'Selguk lzniversitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Gocuk Néroloji
2Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Radyolojisi

Amag: Serebellar displazi; hipoplazi ile birlikte veya ayri olarak gortilebilir. Serebellum kismen ya da tamamen tutulabilir. Edinsel ya da herediter olabilecegi
dustintilmekle birlikte kesin etyopatogenez bilinmemektedir. Gérilintiilemede anormal serebellar folyalar, gri-beyaz cevher ayinminda kaybolma, serebellar
beyaz cevherde heterotopi, kortikal kalinlagma, kortikal-subkortikal kistler goriilebilir. Unilateral serebellar displazi; prematurite ya da antenatal/perinatal
serebellar hemorajik veya iskemik enfarkt sonucu goriilebilir. Biz de senkopla bagvuran izole serebellar displazili bir olguyu sunmayi amagladik.

Yontem: Cocuk ndroloji polikliniginde takip edilen serebellar displazili bir olgunun retrospektif olarak sunumu planland.

Bulgular: On yedi yas erkek hasta senkop nedeni ile cocuk néroloji poliklinigine getirildi. Miadinda sezaryanla 3700 gr dogum 6ykiisii olan hastanin pre-
natal takiplerinde annede gestasyonel diabetes mellitus éykiisii mevcuttu. Ozgecmisinde astim dykiisii olan hastanin anne baba arasinda akraba evliligi ve
akrabalarinda serebellar anomali ykiisii yoktu. Norolojik muayenesi normal saptanan hastanin etyolojiye yonelik yapilan tetkiklerinde elektroensefalogra-
fisi normal olup beyin manyetik rezonans goriintiilemesinde (MRG) sol unilateral serebeller displazi saptandi (Resim-1).

Posterior fossada sol serebeller hemisferde saga nazaran asimetrik hafif hacim artigiyla birlikte dismorfik goriiniim, folyalar saga nazaran
disorganize izlenmekte

* Sirasiyla Aksiyel T2, aksiyel T1, koronal T2, FLAIR kesitler
Sonug: Bu olgu sunumu ile nadir gortilen serebellar displazinin izole olarak gériilebilecegi, senkopla da prezente olabilecedini vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: Serebellar displazi, Senkop, Gocuk
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PS-066 Pitozis ve Giigsiizliikle Prezente Olan COLQ Mutasyonuna Baglh Konjenital Miyastenik Sendrom Olgu Sunumu
Fatih Mehmet Akif Ozdemir', Biisra GOKYER?, Ebru MARZIOGLU OZDEMIR®, Mehmet 0ZTURK®, Mesut GUNGOR'

'Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Néroloji

2Seleuk Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Sagligii ve Hastaliklar
3Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Tibbi Genetik

“Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Radyolojisi

Amag: Konjenital miyastenik sendromlar (KMS) genellikle infantil dinemde baglayan; presinaptik, sinaptik ya da postsinaptik alandaki bozukluk neticesinde
olusan genetik gecisli noromiiskiiler bileske hastaliklaridir.

Yontem: Genetik calisma olarak tiim ekzom dizilemesi (WES) gerceklegtirildi.

Bulgular: Sekiz yasindaki erkek hasta 6 aylikken pitozis, hipotonisite nedeni ile getirilmis. Hafif hipotonisitesi olmakla birlikte 1 yaginda yiiriime ve konug-
masi baslayan hastanin anne babasi arasinda birinci derece kuzen evliligi mevcuttu. Fizik muayenede bas ¢evresi normal, bilateral pitozis, fasial gligsiizliik,
nazolabial sulkuslarda siliklik, filtrum uzun, kulak kepceleri belirgin, nazone konugma mevcuttu. Derin tendon refleksleri alinan hasta egzersizle ¢abuk
yorulma tarifliyordu. Kreatin kinaz degeri normal, anti asetilkolin reseptor antikoru negatif, elektromyografi (EMG) normal, beyin manyetik rezonanas goriin-
tiileme (MRG) normal saptandi. WES yontemiyle yapilan konjenital miyasteni molekiiler analizinde COLQ geninde stop kodon olusturan homozigot ¢.706C>T
patojenik mutasyon saptandi. Hastaya konjenital miyastenik sendrom tip 5 tanisi konuldu. Salbutamol ve efedrin baglanarak takibe alindi.

Sonug: KMS kas-sinir kavgagindaki cegitli molekiillerin genlerindeki mutasyonlara bagh gelisir, genetik analiz ile tanisi kesinlestirilir. Ekstraokuler, faren-
geal ve solunum kaslarinin etkilenmesine bagl olarak oftalmoparezi, diplopi, pitozis, yutma glicliigi, solunum sikintisi, apne ataklari ve nazone konugma
gortlebilir. Ekstremite kaslarinin etkilenmesine bagli olarak ¢abuk yorulma, merdiven cikarken zorlanma, néromotor gerilik klinigiyle karsimiza cikabilir.
COLQ mutasyonuna bagh KMS alt tiplerinde beta agonistler (salbutamol, albuterol), efedrin tedavi se¢enekleri mevcuttur. Bu nadir sendromun daha fazla
taninmasi, genetik testlerin hizli kullanimiyla tani ve uygun tedavi almasini arttiracaktir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital miyastenik sendrom, COLQ geni, Giigsiizlik
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PS-067 Beyinde Demir Birikimi ile Giden Nérodejeneratif Hastalik Sebebi ile Takip Edilen 2 Olgu Sunumu
Fatih Mehmet Akif OZDEMIR', Hasan Ali GULER?, Ebru MARZIOGLU OZDEMIR®, Hayriye Nermin KEGECH, Mehmet OZTURK®, Mesut GUNGOR!

'Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Néroloji

2Seluk Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk ve Ergen Ruh Sagligi Hastaliklari
3Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Tibbi Genetik

“Konya Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Hastaliklari

5Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Radyoloji

Amag: Beyin demir birikimi ile nérodejenerasyon (NBIA), ekstrapiramidal ézelliklere ve ilerleyici biligsel ve motor gerilemeye yol agan bir grup beyin demir
birikimi sendromunu icerir. Biz de NBIA sebebi ile takip edilen 2 hastamizin klinik 6zelliklerini sunmayi amagladik.

Yontem: Retrospektif/kesitsel olgu sunumu planlanmigtir.

Bulgular: Birinci Olgu: Motor gelisim geriligi sebebi ile yonlendirilen, takiplerinde epilepsi sebebi ile izlenen 7 yasinda kiz hastanin prenatal/natal dykisi
normal olup, 2 kuzeninde otizm disinda soyge¢misinde 6zellik yoktu. Levetirasetam ve topiramat tedavisi altinda nébet kontrolii olmakla birlikte global ge-
lisim geriligi olan hastanin elektroensefalografisinde (EEG) organizasyon bozuklugu zemininde sag frontal bdlgede fokal epileptik degsarjlar, beyin manyetik
rezonans goriintiilemesinde (MRG) serebral atrofi bulgulari, bazal gekirdekler diizeyinde bilateral globus palliduslarda ve krus serebri diizeyinde substantia
nigralarda T2A ve FLAIR hiperintensite, SWI sekansinda hipointensite saptandi (Resim-1a). Genetik analizde WDR45 geninde ¢.670C>T p.(GIn224*) ekzon
9'da heterozigot mutasyon saptandi. Beyinde demir birikimi ile seyreden nérodejenerasyon tip 5 (X-linked) ile uyumlu olarak degerlendirildi. ikinci Olgu:
Bipolar bozukluk nedeni ile organik patoloji arastirimasi agisindan yonlendirilen 17 yas kiz hastanin 6z/soyge¢misinde ozellik yoktu. Muayenesinde pes
kavus, yiirime giicliigi/yirimeye isteksizlik diginda 6zellik yoktu, ancak anlamsiz konugsma, uykusuzluk, istahsizlik, idrar yapamama da tariflenmekteydi.
Goz muayenesi, EEG’si normal saptanan hastanin elektromyografisinde (EMG) axonal polinéropati saptandi. Beyin MRG'de bilateral serebral hemisfer,
globus pallidus, krus serebride simetrik demir birikimiyle uyumlu sinyal degisiklikleri saptandi (Resim-1b). Klinik eksom sekanslamasinda (CES) C19orf12
geninde de novo heterozigot (C190rf12-NM-031448.6¢.172G>A EXON3, C190rf12-nm-031448.6¢.2C>T) varyant (OD) saptandi. Mitokondriyal membran
proteini ile iligkili nérodejenerasyon (MPAN) ile uyumlu olarak degerlendirildi.

Hastalarimizin Beyin MRG Goriintiileri

*Ustteki: Resim-1a Alttaki Resim-1b **Sirasiyla; axial flair;, coronal flair, swi, axial t2 sekanslar
Sonug: Gocukluk caginda NBIA tanisi alan 2 hastanin klinik ozelliklerine dikkat gekmek istedik.

Anahtar Kelimeler: Beyin demir birikimi ile nérodejenerasyon (NBIA), WDR45 geni, C190rf12 geni
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PS-068 ASNS Gen Varyanti ile iligkili Direncli Epilepsi: Olgu Sunumu
Mehmet Semiz', Nihal Olgag Diindar’
'izmir sehir hastanesi

Amag: GIRIS:ASNS eksikligi, otozomal resesif kalitilan ve ciddi nérolojik belirtilerle seyreden nadir bir hastaliktir. Klinik tablo genellikle mikrosefali, gelisim
geriligi, kortikal atrofi ve direncli ndbetlerle karakterizedir. Bu olgu sunumunda, ASNS geninde homozigot ¢.1193A>G varyant saptanan ve direncli epilepsi
nedeniyle takip edilen bir hastanin Klinik seyri ve tedavi siireci ele alinmaktadir.

4311410719 431S0d

Yontem: MATERYAL VE METOT:Mikrosefali, epilepsi ve norogelisimsel gerilik nedeniyle cocuk nérolojisi ve metabolizma Kliniginde takip edilen 9 aylik kiz
hasta, 40 giinliikken baglayan ndbetleri nedeniyle coklu antiepileptik tedavi almaktayd. Hastaya genetik analiz sonucu ASNS eksikligi tanisi konulmus ve
literatiir esliginde L-Asparagin 50 mg/kg/giin ve ketojenik diyet (1,5/1 oraninda) baglanmigtir.

Bulgular: BULGULAR:Hastanin direncli ndbetleri ve sik status epileptikus ataklan nedeniyle yogun bakim yatiglari devam etmigtir. L-Asparagin tedavisi
sonras! nobetlerinde artig gdzlemlenmis, bu durumun asparaginin asparaginaz ile aspartata metabolizasyonu sonucu olusan glutamat fazlaigina bagh
olabilecegi distinilmiistir. Tedavi kesildikten sonra nébet kontrolii saglanmigtir.

Sonug: SONUG:ASNS eksikligi olan hastalarda L-Asparagin tedavisinin ndbet alevienmesine neden olabilecegi goz dniinde bulundurulmalidir. Bu vaka,
metabolik hastaliklarin epilepsi yonetimindeki 6nemini ve genetik temelli tedavi yaklagimlarinin bireysellegtiriimesi gerekliligini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Nérometabolik

153



POSTER BILDIRILER

Ulusal

Cocuk Norolojisi
m Kongresi

Sueno Hotels Deluxe Belek / Antalya

PS-069 Beyin Oliimii Gelisen Olguda Abartili Lazarus Refleksi
Aylin Sanli', Leman Tekin Orgun?, Gokge Cirdi?, Anil Gok?, Ayfer Sakarya Giineg?, Emine Zengin®, Biilent Kara2

"Kocaeli lZniversitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari A.B.D., Kocaeli
?Kocaeli l{ni versitesi Tip Fakiltesi Hastanesi, Cocuk Saglig ve Hastaliklar1 A.B.D., Cocuk Ndroloji B.D., Kocaeli
3Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklan A.B.D., Cocuk Hematoloji B.D., Kocaeli

Amag: Beyin 6liimi, tim beyin fonksiyonlarinin geri doniisiimsiiz olarak durmasiyla karakterize edilen kritik bir durumdur. Taninin hizl ve dogru sekilde
konulmasi, uygun yonetim agisindan bilyiik 6nem tagir.Lazarus refleksi, beyin 6liimii gerceklesmis hastalarda goriilebilen istem digi Uist ekstremite hare-
ketleriyle karakterizedir. Omurilik kaynakl oldugu distiniilen bu refleks, hasta ventilatdr cihazina bagliyken yapilan bazi manevralarla tetiklenebilir. Hastanin
kollarini baginin {izerine kaldirip yavascga gogsiiniize diiglirmesi seklinde gériilebilir ve bazen yagam belirtisi olarak yanlig yorumlanabilir.Ancak, bu refleksin
varligi beyin 6liimi tamisini diglamaz ve klinik degerlendirme ile ayirt edilmesi gerekir. Beyin 6limi tanisinin dogrulanmasinda kraniyal reflekslerin kaybi ve
ndrogoriintiileme bulgularinin dikkatle yorumlanmasi esastir.

Yontem: Tiim hasta bilgileri hastane veri sisteminden elde edilmistir.

Bulgular: 2 yas 2 aylik, inkomplet Kawasaki hastaligi tanil erkek gocuk, koroner arterde trombiise baglh evde ani kardiyak arrest sonrasi hastaneye getirildi.
Yogun bakim takibinin {i¢lincii giiniinde sedasyon kesildi, ancak beyin sapi refleksleri alinamadi. Goriintiilemelerde yaygin serebral dem saptandi ve beyin
6demi tedavileri baglandi. Tedaviye yanit alinamayan hastada ek gériintiilemeler ve beyin dliimii testleriyle agir hipoksiye sekonder beyin 6limii tanisi
konuldu.Hastanin izleminde Lazarus refleksinin gelistigi goriildii. Ancak kraniyal reflekslerin tamamen kaybolmasi ve radyolojik bulgularin beyin 6limdi ile
uyumlu olmasi, taniy dogruladi.

Sonug: Beyin 6limii olan olgularda spinal refleksler, dzellikle bizim hastamizdaki gibi abartil Lazarus refleksi zaman zaman klinisyenler tarafindan beyin
6lum tamisi koymada ikilik olusmasina sebep olur. Ancak Lazarus refleksi, beyin 6liimii ile gelisen bir bulgu degil, bu durumun bir pargasi olarak degerlen-
dirilmelidir. Yaniltici olabilecedinden, klinisyenlerin bu refleksi taniyip ayirt etmesi, beyin dlimi siirecinin gecikmeden yénetilmesini saglar.

Anahtar Kelimeler: Lazarus Refleksi, beyin 6liimii, inkomplet kawasaki
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PS-070 Pontoserebellar Hipoplazi tamisi alan iki olgu
Zehra Manav Yigit', Salih Burak Eraslan', Nurdamla Sandal Filikgi', Miige Ayanoglu?

"Aydin Adnan Menderes Qniversitesi, Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dall
2Aydin Adnan Menderes Universitesi, Tip Fakiiltesi, Pediatrik Néroloji Bilim Dali

Amag: Klinik ekzom sekanslama ile tani alan Pontoserebellar hipoplazi Tip 11 ve Pontoserebellar hipoplazi Tip 1B tanisi alan iki olgunun Klinik ve genetik
ozelliklerinin incelenmesi

Yontem: Her iki olgunun klinik ve nérolojik degerlendirmelerine iligkin bulgular kaydedikten sonra lllumina NextSeq platformu kullanilarak klinik ekzom
sekanslama yapildi.

Bulgular: Olgu-1: Oligohidramniyoz nedeniyle 37. Gestasyonel haftada C/S ile dogan olgunun dykiisiinde perinatal doneme ait herhangi bir komplikasyon
yoktu. Mikrosefali, trigonosefali ve ndrogelisimsel gerilik olmasi nedeniyle bagvuran olgunun gekilen beyin MRG’sinde T2 ve FLAIR agirlik goriintiilerde, pe-
riventrikiiler alanlarda ventirkil kontiirlerini bozmayan sinyal arigi izlendi. Yapilan genetik incelemede TBC1D23 geninde homozigot gerceve kaymasi, novel
ve muhtemel patojenik bir varyant saptandi. Olgu-2: Makat gelig nedeniyle C/S ile term dogan olgunun; dogum sonrasinda siyanoz, hiperbilirubinemi, nébet
ve hipotoni bulgularinin olmasi nedeniyle 32 giin siireyle yenidogan yogun bakim {initesinde yatig dykiisii mevcuttu. Fizik muayenesinde kraniyofasiyal
dismorfizm, hipotoni, hiperlaksisite ve her iki on kolda kontraktiir mevcuttu. Genetik incelemede EXOSC3 geninde, homozigot missense bir varyant saptandi.

Sonug: Bu yazida TBC1D23 geninde homozigot, novel bir varyant saptanan ve PCH11 tanisi alan ve EXOSC3 geninde daha dnceden rapor edilmig bir var-
yant saptanan ve PCH1B tanisi alan iki olgu, nadir olmasi nedeniyle sunulmustur. Bu bulgular, mikrosefali, hipotoni ve ndrogelisimsel bozukluklarda genetik
testlerin 6nemini vurgulamakta ve PCH alt tiplerinin fenotipik spekturumuna iligkin bilgilere katkida bulunmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Pontoserebellar Hipoplazi, Mikrosefali, Hipotoni
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PS-071 ilerleyici Makrosefali ve Noromotor Gerilik ile Seyreden Bir Hastalik: Canavan Hastalig
Biisra Kaygusuz Aydemir', Mehmet Algi’, Emine Goktas?, Silleyman Sahin', Rahmi Ors?, Ahmet Sami Giiven'

"Necmettin Erbakan Qniversitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Ndroloji Bilim Dali
ZIYecmetﬁn Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali
30zel Medova Hastanesi Yenidogan Klinigi

Amag: Canavan hastaligi, aspartoasilaz enzim eksikligi sonucu ortaya cikan, otozomal resesif gegigli, norodejeneratif bir I6kodistrofidir. Erken dénemde
baslayan hipotoni, ilerleyen dénemde spastisite, makrosefali, bag kontroliiniin olmamasi, irritabilite, beslenme bozukluklari, agir mental retardasyon ve
nébetler ile karakterizedir. Hastaligin baslangig yasina gore ii¢ ayri tipi vardir, en sik goriileni 3-6 ay arasi baglayan tip 2'dir. Bu olguda, nadir gortilen tip 2
Canavan hastaligi tanisi alan 5,5 aylik bir kiz hastanin Klinik ve radyolojik bulgularinin sunulmasi amaglanmigtir.

POSTER BILDIRILER

Yontem: Hastanin klinik semptomlar detayli olarak degerlendirildi. Beyin MRG ve MR spektroskopi bulgulari incelendi. Genetik analiz kapsaminda ASPA
geninde mutasyon taramasi yapildi.

Bulgular: Klinik Bulgular: Makrosefali, trunkal hipotonisite, g6z temasi olmamasi, (ist ekstremitelerde kas tonusu artisi, derin tendon reflekslerinde artig.e-
Radyolojik Bulgular: Beyin MRG’de subkortikal U liflerinin tutulumu, derin beyaz cevher korunumu (internal-eksternal kapsiil ve korpus kallozum korunmus),
ileri evrelerde derin beyaz cevher tutulumu. MR spektroskopide NAA seviyesinde artis saptandi.eGenetik Bulgular: ASPA geninde homozigot ¢.188 G>C
(R63T, rs1555538151) varyant tespit edildi ve ACMG kriterlerine gore olasi patojenik olarak degerlendirildi.

CGanavan

W ' il \ A\\v” _-p"
Nadir gériilen Tip 2 Canavan Hastaligi olan 5,5 aylik kiz hasta
Sonug: Canavan hastalii igin kesin tedavi bulunmamakla birlikte, tedavi yaklagimlar semptomatik olup, nébet ve spastisite kontroliine yoneliktir. Bu olgu,
nadiren goriilen bir genetik varyantin tespit edilmesi ve klinik-radyolojik bulgularin vurgulanmasi agisindan literatiire katki saglamak amaciyla sunulmugtur.

W\

Anahtar Kelimeler: Makrosefali, Néromotor gelisim gerilii, Lokodistrofi
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PS-073 Siiksinik Semi-Aldehit Dehidrojenaz Eksikligi Olan Dokuz Olgu ve Tedavi Deneyimleri

Ayse Sandikkaya'

'Saglik Bilimleri Universitesi Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi Gocuk Néroloji Klinigi
28BU Bursa Yiiksek lhtisas EAH Cocuk Metabolizma Klinigi

SAkdeniz Universitesi Hastanesi Cocuk Metabolizma Klinigi

“Kahramanmaras Necip Fazil Sehir Hastanesi Cocuk Metabolizma

*Mersin Sehir Hastanesi Cocuk Metabolizma Klinigi

Amag: ALDH5A1 genindeki patojenik varyantlarinin neden oldugu Siiksinik Semialdehit Dehidrogenaz (SSADH) enzim eksikligi sonucu ortaya ¢ikan nadir
otozomal resesif metabolik bozukluktur. SSADH y-aminobiitirik asit(GABA) iliskili metabolik yolakta islev gériir. Bu enzimin eksikligi basta GABA olmak (izere
farkli metabolitlerin birikmesine yol acar. Klinik olarak; epilepsi, hareket bozukluklari, biligsel yetersizlikler, motor gelisim basamaklarinda gerilik, iletisim
ve dil eksiklikleri, uyku ve psikomotor bozukluk gibi bireyler arasi farklilagan semptomlar igerir. Heniiz kesin tedavisi olmayip destekleyici semptomatik
tedaviler verilen Siiksinik Semi-Aldehit Dehidrojenaz Eksikligi Olan hastalar icin yeni tedavi gelistirme ¢alismalarina destek olmak amaglanmigtir.

Yontem: Cocuk Noroloji ve Cocuk metabolizma kliniklerinde izlenen SSADH eksikligi olan 1 yas - 14,5 yas araligindaki dokuz hastaya ait bulgularla tedavi
siireci degerlendirildi.

Bulgular: Hastalarda direngli epilepsisi, hareket bozuklugu, psikomotor retardasyon, otizm ve uyku bozukluklari vardi. Genetik analiz neticesinde tiim has-
talarda ALDH5A1 geninde patojenik varyantlar saptandi. Bu varyantlarin bireysel olarak klinik etkileri farkh siddette gézlendi. Birgok hastada klasik manyetik
rezonans goriintileme bulgusu olarak bildirilen globus pallidus ve dentat niikleus tutulumu izlenirken bir vakada atipik olarak niikleus kaudatus ve putamen
tutulumu izlendi. idrarda dért hidroksi biitirat artiglan izlendi. Hastalarin bir kisminda vigabatrin tedavisine farkli diizeyde yanitiar alinirken bazi hastalarda
diger antiepileptik ilaglar kullanildi. Bir hasta ilk defa denenen ketamin tedavisine oldukga iyi yanit verdi

Sonug: SSADH eksikligi klinik bulgulari farkh siddette ortaya cikarabilir. Ketamin yeni bir tedavi secenegi olarak degerlendirilebilir.
Anahtar Kelimeler: ALDH5A1 geni, 4-hidroksibutirik asit, Siiksinik semialdehit dehidrogenaz eksikligi
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PS-074 Kronik karaciger hastaligi ve norolojik tutulumlu bir cocukta znfx1 eksikligi
AHMET KECEBAS', ALi iSLEK?, M. OZLEM HERGUNER', CANSU MiCOOGULLARI', TALIP SAYAR?, FARUK INCECIK', GOKHAN TUMGOR?

"Cukurova Qniversitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Noroloji Bilim Dali, Adana, Tiirkiye
2Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Gastroenteroloji Bilim Dali, Adana, Tiirkiye

Amag: Burada, baskin ézellik olarak ilerleyici olmayan kronik karaciger hastal teshisi konulan, ardindan oncelikle piramidal sistemi etkileyen norolojik
tutulum ve ZNFX1 genindeki yeni bir c.7533del homozigot mutasyonuyla iligkili hafif proteiniiri bulunan bir erkek ¢ocugu sunuyoruz ve bu, mevcut literatiire
yeni bakis acilar katmaktadir.

POSTER BILDIRILER

Yontem: Burada, baskin dzellik olarak ilerleyici olmayan kronik karaciger hastalig teshisi konulan, ardindan ncelikle piramidal sistemi etkileyen ndrolojik
tutulum ve ZNFX1 genindeki yeni bir c.7533del homozigot mutasyonuyla iliskili hafif proteiniri bulunan bir erkek gocugu sunuyoruz ve bu, mevcut literatiire
yeni bakig agilari katmaktadir.

Bulgular: ZNFX1 (NFX1 tipi ¢inko parmak iceren 1), patojenlerin niikleik asitlerini algilayarak ve replikasyonlarini inhibe ederek antiviral bagisiklikta gérev
yapan bir proteindir. Eksikligi, viral ve mikobakteriyel enfeksiyonlara yatkinlik ve ardindan gelen ¢oklu organ disfonksiyonu ve inflamasyonla iligkilidir. Mev-
cut bilgi sinirh olsa da, ZNFX1 eksikligi olan hastalarin klinik fenotipi degisken gdriinmektedir. Hematolojik ve immiinolojik anormalliklerin yani sira, beyin,
bobrek, karaciger, dalagi ve akcigerleri etkileyen sistemik belirtiler de tanimlanmaktadir.

BEYiN BT

Bilgisayarli tomografide bilateral serebral hemisferler ve serebellum parankimi igerisinde ¢ok sayida kalsifiye odak izlendi.

Sonug: Sonug olarak, ZNFX1 eksikligi, belirgin klinik fenotiplerle karakterize nadir bir hastaliktir. ZNFX1 eksikligi olan daha fazla hasta incelendikge, bunla-
rin ve potansiyel olarak diger belirtilerin tanimlanmasi muhtemeldir ve bu da klinik spektrum hakkindaki anlayisimizi daha da genisletecektir.

Anahtar Kelimeler: ZNFX1
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PS-075 Katastrofik Tablolar : NORSE ve FIRES
Omer Karaca1, Merve Oztiirk1, Ali Korulmaz2, Aliye Giilbahge3, Adnan Deniz1

1Kocaeli Sehir Hastanesi, Cocuk Nérolojisi
2Kocaeli Sehir Hastanesi, Cocuk Yogun Bakim
3Kocaeli Sehir Hastanesi, Cocuk Beslenme ve Metabolizma

Amag: NORSE (yeni baglangich refrakter status epileptikus) aktif epilepsisi olmayan olguda belirgin bir yapisal, toksik veya metabolik neden olmaksizin
yeni baslayan direncli status epileptikus durumunu tanimlamaktadir.FIRES(ategli enfeksiyonla iligkili epilepsi sendromu) ise NORSE'nin bir alt kategorisidir;
direncli atesli/atessiz status epileptikus’a ek olarak 2 haftayla 24 saat oncesinde ateg varligini gerektirir. Takip ettigimiz iki olgunun klinik ozellikleri, prog-
nozlari, tedavi yanitlari sunularak literatiire katki yapiimasi amaglanmigtir.

4311410719 431S0d

Yontem: Heriki olgunun 6zgecmis, soygecmis, fizik muayene, nérogériintiileme, laboratuvar bulgulari, klinik izlemleriyle tedavi yanitlar degerlendirilmistir.

Bulgular: 13 yaginda kiz olgu, 5 giindiir amilaz, lipaz yiiksekligi ve karin agrisiyla takipliyken ates 6ykiisii olmaksizin bir anda baslayan biling bulanikligi
tablosuyla bagvurdu.Bir hafta 6nce atesli enfeksiyon dykiisii olan 5 yaginda erkek olguysa ani baglayan status epileptikusla geldi.Her iki hastada midazolam,
levatirasetam, ketamin, topiramat ve fenitoine yanitsiz status epileptikusla tiopental baglanarak entiibe izleme alindi.NORSE olgusunda BOS’ta nétrofilik
pleositoz ve thmli protein yiiksekligi saptand fakat etken elde edilemedi.Metabolik, otoimmiin, paraneoplastik ve romatolojik tarama her iki olguda negatifti.
Kraniyal MRG’de NORSE olgusunda flair sekansta gegici bilateral temporal hiperintensiteler izlenirken FIRES’ta bilateral talamik tutulum ve claustrum igareti
goriildii.Her iki hastaya da antibiyoterapi, coklu antiepileptik tedavilerinin yanisira ketjenik diyet, pulse metilprednizolon, IVIG, plazmaferez ve rituksimab te-
davisi verildi.FIRES olgusuna ek olarak anakinra uyguland fakat 5 giinliik siirede yanit alinamayinca kesildi.NORSE olgusu ritiiksimab tedavisinin ilk dozunu
aldiktan sonra sepsis nedeniyle exitus olurken FIRES olgusu 4,5 aylik YBU yatisi sonrasi ritiiksimab tedavisinden 1 ay sonra nébetsiz olarak taburcu edildi.

Resim 1a ve 1b. NORSE ve FIRES olgularinin kraniyal manyetik rezonans goriintiileme (MRG) bulgular

1a. Bilateral temporal tutulum, 1b. Bilateral talamus tutulumu ve claustrum igareti

Sonuc: NORSE ve FIRES nadir gorillen ve tedavisi zor tablolar olmakla birlikte tedavide immiin baskilayic ajanlardan 6zellikle ritiiksimabin diger tedavi
seceneklerinden 6nce akilda tutulmasini 6nermekteyiz.

Anahtar Kelimeler: FIRES, rituksimab
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PS-076 Serebral Palsi Taklitcisi : Piirivat Dehidrogenaz Eksikligi Tamli iki Olgu
Omer Karaca', Aliye Giilbahce?, Merve Oztiirk'

"Kocaeli Sehir Hastanesi, Cocuk Ndrolojisi
2Kocaeli Sehir Hastanesi, Cocuk Beslenme ve Metabolizma

Amag: Piruvat dehidrojenaz kompleksi eksikligi (PDCD), neonatal laktik asidozdan serebral palsi (CP) taklitgisine kadar ¢ok cesitli klinik belirtilerle karak-
terize nadir bir nérometabolik bozukluktur. Piruvat dehidrojenaz kompleksindeki (PDC) ii¢ enzimden birisinin eksikliginden kaynaklanmaktadir. Yillardir CP,
epilepsi tanisiyla takipli ve ensefalopati tablosu sonrasi PDHD tanisi alan vaka iizerinden, atipik bulgulari olan CP’li olgularin taklitciler agisindan gézden
gegciriimesinin éneminin vurgulanmasi amaclanmistir.

Yontem: Klinigimize sik nobet gecirme ve uyku haliyle bagvuran, fenotipinde dismorfik 6zelikleri bulunan olgunun 6zgegmis, soygecmis, fizik muayene,
norogoriintiilemeyle biyokimyasal parametreleri dederlendirilerek genetik analizle etiyolojisi aydinlatiimistir.

Bulgular: On yildir epilepsiyle levetirasetam alan, 15 yaginda erkek, ndbet gegirme ve biling bulanikhidiyla bagvurdu. Term dogum, kiivdz dykiisii yok. 1
yaginda destekli oturmaya baslamis, konugmayla yiiriime hig olmamisg, bilateral isitme kaybi tespit edilerek CP tanisi almig. Bes kardesinden dordii saglkl,
1'i CP nedeniyle exitus. Anne alzheimer, 55 yasinda ketoasidozla yogun bakimda izleniyor. Baba kanserden 45 yaginda exitus. Bagvuru aninda postiktal
donemde, konfiize, gevreyle ilgisiz. Norolojik muayenede derin tendon refleksleri bilateral artmig, spastik parapleji, spontan klonus ve nistagmusla birlikte
her iki ayakta kontraktiirleri mevcut. Mikrosefali, strabismus, yiiksek damak, genis agiz, diisiik kulak gibi dismorfik 6zellikleri var. Kraniyal MRG’de yaygin
leigh benzeri tutulum, kanda laktat yiiksekligi (7 mMol/L) ve diigiik BOS laktat/piirivat orani 15,7 (<25), spektrometrede ters laktat piki gosteriimesiyle
yapilan genetik analizde PDHX geninde homozigot patojenik stop gain varyant gosterilerek PDCD tanisi almigtir.

PDHD tanili olgudaki dismorfik dzellikler

Resim 1. Ayaklarda kontraktiirler, mikrosefali, yiiksek damak, genis adiz, diisiik kulak, strabismus

Sonug: Bagka bir taniyi diigiindiirmeyi gerektirecek dykii ve muayene bulgulariyla 6zellikle kraniyal MRG’de belirgin patoloji saptanmayan serebral palsi
fenotipine sahip olgularda, PDCD’nin de iginde bulundugu tedavisi mevcut olan CP taklitcileri akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: serebral palsi taklitgileri, piirivat dehidrogenaz eksikligi
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PS-077 FBXO7 iligkili Erken Baslangich Pediatrik Parkinsonizm Olgusu
SERKAN KIRIK', Yavuz ATAS?, Nevsun PIHTILI TAS?, Elif UZAY*

'Elazig Fethi Sekin Sehir Hastanesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklar AD, Cocuk Nérolojisi Klinigi
2Flazig Fethi Sekin Sehir Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklarn AD

3Elazig Fethi Sekin Sehir Hastanesi Fiziksel Tip ve Rehabilitasyon AD

“Elazig Fethi Sekin Sehir Hastanesi Tibbi Genetik AD

Amag: FBX07 mutasyonlari (PARK 15), ilk olarak 2008 yilinda bildirilmis olup erken baglangich parkinsonizmin monogenik nedenleri arasindadir. Klasik ola-
rak, PARK 15’in daha dnce tanimlanan pallido-piramidal sendrom ile iligkili oldugu one siirilmigtiir. Bu calismada, FBX07 mutasyonuna sahip 17 yagindaki
Erkek olguyu sunarak literatiire katkida bulunmayi ve bu nadir hareket bozukluguyla alakal farkindaligi arttirmayi amagladik.

Yontem: On yedi yasinda erkek hasta yogun dental tedaviyi takiben ortaya cikan beslenme giicliigi ile klinigimize bagvurdu. Hastanin fizik muayenesinde
akinetik rijidite, postiiral intabilite, serebellar ataksi ve dizartri ile bagvurdu. Derin tendon refleksleri normaldi. Tremor olmayan olgunun nérogoriintiileme-
sinde hafif diizeyde serebral atrofi mevcut olmasi {izerine kan ve idrar metabolik tetkikleri, Wilson hastaligina yonelik tetkiklerinde ve beyin omurilik sivisi
incelemelerinde otoimmiin ensefalit dahil tetkiklerinde 6zellik saptanmadi. Bunun iizerine hastada Tiim ekzom Sekanslama (WES) incelemesi uygulandi.

Bulgular: FBX07 geninde (NM_012179.4:c.1492C>T (p.Arg498Ter)) homozigot tanimlanmig mutasyon saptandi.

Sonug: Atipik parkinsonizm oldukga nadir karsilasilan bir hareket bozuklugu olup, korku, stres, atesli hastaliklarla koreiform ataklarin, okiilojirik krizlerin
izlendigi ataklarla prezente olabilir. Dopaminerjik tedavilere hizli yanit vermesi ve tedavi edilebilir olmasi 6nemli bir durumdur.

Anahtar Kelimeler: parkinsonizm, FBXO7, pallido-piramidal sendrom
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PS-078 Suplementer Motor Alan iligkili Nobetlerde Lakozamid’in Etkinligi
Serkan KIRIK', Meral KARADAG?, Yavuz ATAS®

'Elazi§ Fethi Sekin Sehir Hastanesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari AD, Cocuk Ndroloji Klinigi
’Mala tya Turgut Ozal Tip Fakiltesi Hastanesi Gocuk Sagligi ve Hastaliklari AD, Cocuk Ndroloji Klinigi
3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari AD, Cocuk Néroloji Klinigi

Amag: Supplementer motor alan (SMA) ndbetleri, genellikle bilincin korundugu, hiperkinetik hareketlerin eslik ettigi, siklikla kisa stireli frontal lob nébetle-
ridir. “Eskrim durusu” olarak bilinen asimetrik tonik durus postiirii SMA iliskili nébetlerin tipik semiyolojisi olup; “4 isareti” gibi yine tonik daha az sikiikta
tonik klonik komponenti barindiran nébetler de yine SMA ile iligkilidir. Lakosamid, voltaj kapili sodyum kanallarinin yavas inaktivasyonunu arttirarak néronal
eksitabiliteyi azaltan (iglincli jenerasyon bir antindbet ilagtir. Galismamizin amaci, non-lezyonel SMA nébetlerinde lakosamid monoterapisinin klinik ve
elektroensefalogafik (EEG) etkinligini degerlendirmektir.

Yontem: Bu retrospektif calismaya (Ocak 2021- Ocak 2025), nérogériintiilemesinde lezyon olmayan, genetik tetkiklerinde patojenik varyant saptanmayan
ve metabolik taramalari normal olan, asimetrik tonik postiir nobeti olan 11 hasta dahil edildi. Hastalarin demografik bilgileri, nobet semiyolojileri, manyetik
rezonans ve EEG bulgulan incelenmigtir. LCM 6ncesi ve sonrasi donemde nébet sikli§i ve EEG degisiklikleri kargilastiriimistir.

Bulgular: Hastalarin 7’si kiz 4'i erkekti. Lakozamid monoterapisi ile 3 aylik takip sonunda hastalarin %100 (inde tam ndbetsizlik saglanmigtir. 12. ay kontrol
EEG analizinde 8 hastada (%72) interiktal epileptik desarj sikliginda %100 azalma ile normal EEG kaydi elde edilmigtir.

Sonug: Bu ¢alisma, non-lezyonel SMA ndbetlerinde lakosamidin etkili bir tedavi segenegi oldugunu gdstermektedir. Nobet sikligi ve EEG bulgularinda belir-
gin iyilesme saglanmis, yan etkiler minimal diizeyde kalmistir. Lakosamidin lezyonel olmayan SMA kaynakli nébetlerin monoterapisinde umut 15191 olacagini
duisiinmekteyiz. Giincel literatiir bilgileri dogrultusunda, bu calisma pediatrik popiilasyonda non-lezyonel SMA iligkili nébetlerin tedavisinde lakosamid
monoterapisinin etkinligini gosteren ilk calismadir.

Anahtar Kelimeler: lakosamid, suplementer motor alan, nobet
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PS-081 Bas Agnisi, EEG ve MR Bulgularinin iligkisi: Tek Merkezli Bir Galisma
Ahmet Tagkin', Mehmet Palaz', Esra Ozpinar', Betiil Kilig?, Yasemin Topeu’, Kiirsad Aydin'
"Medipol Universitesi Gocuk Néroloji Klinigi

Amag: Bu calisma, cocukluk ¢aginda bag agnisi sikayetiyle bagvuran hastalarin klinik, Elektroensefelografi(EEG) ve Manyetik Rezonans(MR) bulgularini
degerlendirerek primer ve sekonder bag agrilar arasindaki farkliliklan ortaya koymayi amagclamaktadir.

Yontem: Calismaya 751 hasta dahil edilmis olup, bunlarin %53,7’si kiz, %46,3'(i erkek ve yas ortalamasi 11,7 yildir. Hastalar basagris! tiplerine gdre grup-
landiriimig, EEG ve MR bulgulari analiz edilmistir.

Bulgular: Calismamizda bag agrilarinin %84,2’si primer bag agrisi olup en sik sirasi ile gerilim tipi(%41,9), migren(%34), kiime tipi bas agrsi(%0,4) ve
siniflandinlamayan bas agrisi(%7,9) olarak bulunmusgtur. Sekonder bas agrisi hastalarin %15,8’inde saptanmis olup, en sik neden siniizit/kronik mukozal
kalinlasma(%56,3) olarak belirlenmistir. Daha az siklikla intrakranial timorler(%10,9) ve adenoid hipertrofi(%28,6) tespit edilmistir. Hastalarin %53,5’inde
MR’da cesitli bulgular saptanmig olup, en sik siniizit/kronik mukozal kalinlagma, adenoid hipertrofi ve nonspesifik glial lezyonlar gdzlenmistir. Daha nadir
olarak intrakranial tiimér, mezial temporal skleroz ve vaskiiler anomaliler tespit edilmigtir. EEG degerlendirmesinde, siniflandinlamayan bas agrisi gru-
bundaki hastalarin %23,7’sinde anormallik gézlenmig olup, bu oran diger bas agrisi tiirlerine gére anlaml olarak daha yiiksektir(p<0.05). Epileptik EEG
bulgulari ile MR’da mezial temporal skleroz ve kitle tespiti arasinda anlamli iliski gézlenmistir. Primer bag agrisi grubunda bulunan hastalarin uzun dénem
takiplerinde %9,73’linde MRI’da anlamli patoloji ortaya gikmigtir.

Sonug: Gocukluk ¢agindaki bas agrilarinda EEG ve MR gibi ileri tetkiklerin uygulanmasi, 6zellikle sekonder bag agrisi stiphesi olan hastalarda biiyiik 6nem
tagidigi bilinmektedir. Calismamizda, ozellikle siniflandirilamayan bag adrilarinda EEG anormalligi oraninin yiiksek olmasi, bu hastalarin epilepsi agisindan
takip ve daha detayl degerlendiriimesi gerektigini diistindiirmektedir. Bagvuruda primer bas agnsi tanisi alan hastalarin uzun dénem takiplerinde MRI
bulgularinda anlamli patoloji gézlenebilmesi diizenli nérolojik degerlendirme gerekliligini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Gocuklarda bas agnsi, EEG, MR
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PS-082 Gocukluk Gagi Direncli Epilepsisinde Zonisamid, Tek Merkez Deneyimi
Burgin Géniillii Polat', Meltem Cobanogullar Direk!, Getin Okuyaz'
"Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dal

Amag: Cocukluk ¢agdi epilepsisi, bazi vakalarda antiepileptik ilag (AEI) tedavisine direncli nobetlerle seyredebilir. Zonisamid (ZNS), direncli epilepsi tedavisin-
de etkili oldugu bilinen genis spektrumlu bir AEI'dir. Ancak, cocukluk ¢ag direncli epilepsilerde etkinligi konusunda yeterli Klinik veri bulunmamaktadir. Bu
calismada, pediatrik direnli epilepsi hastalarinda zonisamid tedavisinin nobet kontrolii ve yan etki profili (izerindeki etkisi degerlendirilmesi amaglanmigtir.

Yontem: Bu retrospektif ¢aligmaya, 2014-2019 yillar arasinda zonisamid tedavisi eklenmis 98 direncli epilepsi tanili cocuk dahil edilmigtir. Hastalarin
demografik verileri, nbet tipleri, EEG ve MRG bulgulari retrospektif olarak incelenmistir. Nobet sikligi tedavi dncesi ve 1., 3. ve 6. ay kontrollerinde deger-
lendirilmistir. Friedman testi, lojistik regresyon ve Spearman korelasyon analizleri ile veriler analiz edilmigtir (p<0,05 anlamh kabul edilmigtir).

Bulgular: Zonisamid tedavisi sonrasi nébet sikliginda anlaml azalma gézlenmistir (p<0,001). Hastalarin %42,3'ii 3. ayda, %38,7’si 6. ayda nébetsiz hale
gelmigtir. Lojistik regresyon analizinde, yiiksek zonisamid dozlarinin nébet kontroliini artirdigi (OR = 1,15, p=0,004) ve anormal MRG bulgusu olan has-
talarda ndbet kontroliiniin daha diisiik oldugu (OR = 0,41, p=0,035) saptanmigtir. En sik yan etkiler kilo kaybi (%36,1), somnolans (%33,0) ve yorgunluk
(%23,7) olarak belirlenmistir.

Sonug: Zonisamid, ¢ocukluk cagdi direncli epilepsi tedavisinde etkili bir ajandir. Ozellikle erken donemde ndbet sikigini azaltmakta ancak uzun vadede
bireysel degigkenlik gdsterebilmektedir. DiGer AEI'lere yanit vermeyen veya yan etkileri nedeniyle kullanamayan hastalarda ZNS tedavisi diisiinilebilir

Anahtar Kelimeler: Zonisamid, Direngli Epilepsi, Cocukluk Cagdi Epilepsisi
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PS-083 PANDAS Olgusu: Ani Baslangich Tikler ve Basarili immiinoterapi
Sibgatullah Ali ORAK', Dilara GIGEKLI YENER', Hatice Demet KEMALBAY', Serkan KIRIK?

"MUS DEVLET HASTANES] ,
2ELAZIG FETH SEKIN SEHIR HASTANES

Amag: PANDAS, streptokok enfeksiyonlari ile tetiklenen, cocukluk ¢agi baslangigh obsesif kompulsif bozukluk (OKB) ve tik bozukluklarini i¢eren bir klinik
tablodur. Bu olgu sunumunda, PANDAS tanisi diistiniilen ve immiinoterapi ile bagaril bir gekilde tedavi edilen bir gocuk hasta sunulmaktadir.

Yontem: 10 yasindaki erkek hasta, basvurusundan iki hafta dnce baglayan iist solunum yolu enfeksiyonu (USYE) semptomlari nedeniyle sefdinir ve semp-
tomatik tedavi almisti. Tedavi devam ederken, tiim viicutta yaygin motor tikler baslamigti. Ozgecmisinde ve aile dykiisiinde psikiyatrik hastalik bulun-
mamaktaydi. Muayenesinde enfeksiyon bulgusu yoktu, aralikli ve kontrol edilemeyen motor tikler mevcuttu. Nérolojik muayenesi normaldi. Laboratuvar
tetkiklerinde dzellik yoktu. Bogaz kiiltiirli, sefdinir tedavisi nedeniyle negatif saptand. ilk ASO degeri normaldi, ancak takipte yiikselme egilimindeydi. Beyin
MR ve EEG normaldi. Psikiyatri konsiiltasyonu sonrasi baglanan risperidon tedavisine yanit alinamadi. Haloperidol ve klonazepam tedavileri ile kismi yanit
alindi. Ayirici tanida SSPE ve GLUT-1 eksikligi de degerlendirildi, ancak bu tanilar desteklenmedi. PANDAS 6n tanisi ile IVIG ve ardindan prednizolon tedavisi
uyguland. Prednizolon tedavisi ile semptomlarda belirgin diizelme basladi ve bir ay sonunda tamamen kayboldu. Hasta, asemptomatik ve normal akademik
basariya sahip olup, ayaktan takibi devam etmektedir.

Bulgular: Bu olgu, PANDAS tanisinin zorlugunu ve immiinoterapinin etkinligini géstermektedir. Hastanin USYE dykiisii, ani baslangicl tikler ve yiikselen ASO
degeri, PANDAS tanisini desteklemektedir. IVIG ve prednizolon tedavisi ile elde edilen bagarili sonug, PANDAS'In immiin mekanizmalarla iligkili oldugunu
diistindiirmektedir.

Sonug: PANDAS, cocukluk ¢agi OKB ve tik bozukluklarinin énemli bir nedenidir. Erken tani ve uygun tedavi ile basarili sonuglar elde edilebilir. Bu olgu,
PANDAS tanisi alan ve immiinoterapi ile iyilegen bir hastayi sunarak, bu konuda farkindalik olugturmayi amaglamaktadir.

Anahtar Kelimeler: PANDAS, Intravenous immunoglobulin, Prednizolon
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PS-084 Yeni Juvenil miyoklonik epilepsi (JME) tanisi almis cocuk ve ergen hastalarin antiepileptik tedavi dncesi ve sonra biligsel
yeteneklerini aragtiran prospektif calisma

Seving Mertoglu', Hiimeyra Ozsoy', Aysegiil Dursoy’, ihsan Kafadar’
'Sagilik Bilimleri Universitesi Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi Gocuk Néroloji Klinidi, Istanbul

Amag: Bu calisma yeni JME tanili ocuk hastalarda aei tedavisinin biligsel yetenekleri tizerine etkisinin aragtinimasi amaglanmigtir. Ayrica ¢alismamizda
yeni JME tanili hasta ve saglam kontrol grup arasinda biligsel yeteneklerin kiyaslanmasi amaglanmigtir.

POSTER BILDIRILER

Yontem: Galismamiza klinigimizde EEG ve klinik dykiiye istinaden yeni JME tanisi almis 38 gocuk hasta ve 30 saglikli kontrol grup alinmistir. Hasta ve kont-
rol grubun biligsel yeteneklerini dlcmek icin Burdon Dikkat Testi ve Wechshler cocuklar icin zeka dlgedi testi (WISC-R) yapilmistir. JME grubunda testler aei
baslanmadan énce ve 12 ay sonra yapildi. Hastalarin klinik, laboratuvar, radyolojik ve EEG verileri, aei kullanimi, tedaviye uyum ve yasam kalitesi hakkinda
bilgi poliklinik kontrol sirasinda HBYS iizerinden kayitlara alinarak toplanmistir.

Bulgular: Hasta grubunda, WISC-R 1 ve WISC-R 2 test skorlan arasinda ¢ok yiiksek ve pozitif bir korelasyon bulunmustur ve bu istatistiksel olarak ok
anlamlidir. Nobet sayisi ortalamasi tedavi 6ncesi 6,78 iken tedavi sonrasi 2,52’ye diismiistir. Bu fark istatistiksel olarak anlamli saptanmigtir. En diisiik p
degeri ile en giiclii anlamlilik Levetirasetam grubunda gézlemlenmigtir. Hasta grubunda, ndbet sayi ile WISC-R 2 test skorlar arasinda pozitif bir korelasyon
bulunmusgtur ve bu istatistiksel olarak anlamiidir.

Tablo 3
Grup Yas WISC-R 1 WISC-R 2 Burdon 1 Burdon 2
Kontrol Yag r 1 & -0,278 -429*
p 0,136 0,018
WISC-R 1 r 0,278 1 0,274
p 0,136 0,143
Burdon1  r a0 0274 1
p 0,018 0,143
Hasta Yas r 1 -0,191 -0,046 -372% 0,087
p 0,251 0,785 0,022 0,605
WISCR1  r -0,191 1 944+ -0,169 0,096
p 0,251 0,001 0,309 0,565
WISC-R 2 r -0,046 944+ 1 0,217 0,094
p 0,785 0,001 0,191 0,574
Burdon1 -372% -0,169 -0,217 1 0,103
p 0,022 0,309 0,191 0,538
Burdon2  r 0087 009 0,094 0,103 1
p 0,605 0,565 0,574 0,538

Sonug: Yeni JME tanili cocuk ve saglikli kontrol grup arasinda zeka diizeyi ve dikkat performansi agisindan anlamh bir fark bulunmadi. Bununla beraber
hasta grubunda baglanilan aei ilag tedavisi kognitif fonksiyon tizerinde pozitif etkiye sahip oldugu kanaatine varildi. Ayrica ilag sonrasi nébet sayisinda
azalma ile WISCR-R2 test arasinda istatiksel anlamli pozitif korelasyon saptanarak, ilag tedavisinin kognitif fonksiyonlar iizerinde olumlu etkisi gdsterilmigtir.

Anahtar Kelimeler: WISC-R, Burdon, Onset JME
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PS-085 Epilepsi Tanisinda Genetik Paneller: Tanisal Deger ve Klinik Onemi Belirsiz Varyantin Onemi
Sermin Ozcan', Filiz Hazan?

"Adiyaman Universitesi Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Cocuk Nérolojisi
2Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik

Amag: Epilepsi genetigi, hastalikla iliskili yeni genlerin, epilepsi patofizyolojisinde rol oynayan mekanizmalarin ve bireysellestirilmis tip yaklagimlarinin
stirekli olarak kesfedildigi, hizla gelisen alanidir. Genomik veri analizlerindeki ilerlemeler, genetik testlerin epilepsili bireyler igin daha erigilebilir olmasini
saglamigtr. Ozellikle gelisimsel ve epileptik ensefalopatiler, nérogelisimsel komorbiditeler, erken baglangigl, agiklanamayan ilaca direncli epilepsi ve ailede
varlig, genetik testlerde pozitif sonug elde etme olasiligini artirir. Ayica, Avrupa disindaki popiilasyonlarda ve 6zellikle pediatrik hastalarda, patojenik olarak
siniflandinimamig ancak potansiyel klinik dnemi olan, klinik dnemi belirsiz varyantlarin (VUS) tespit edilmesi, kigiye dzel tedavi yaklasimlarinin geligtiriimesi
acisindan énemlidir. Bu calismada, epilepsi etiyolojisini arastirmaya yonelik olusturulan genetik panellerin tani koymadaki etkinligi, VUS epilepsi tani stire-
cindeki rolii irdelendi.

Yontem: 2023-2024 yillarinda epilepsi paneli (117 gen) caligilan 24 hastada saptanan varyantlar retrospektif incelendi.

Bulgular: 12 erkek, 12 kiz, 16 hastada néromotor gelisim geriligi, zihinsel yetersizlik veya dismorfik yiiz goriiniim, 8'i normal. Yedi hastada klinik uyumlu
varyant, American College of Medical Genetics and Genomics gore 1'i patojen (SCN1A), 3'i muhtemel patojen (SLC2A1, PCDH19, KCNJ10), 4(i klinik 6nemi
belirsiz (VUS) (ADGRV1, CACNA1A, PHKA2, GRIN2A, ADGRG1) olarak degerlendirildi.

olgularin dzellikleri

Yas Cinsiyet Biiyiime gelisme Norogdrintileme EEG Varyant
) . SLC2A1
Olgu-1 4 K Geri Normal Jeneralize ¢.790del
) ; . PCDH19
Olgu-2 3 E Geri HIE Jeneralize ¢.1682C>G
’ . CACNATA
Olgu-3 16 E Geri Normal Jeneralize .316G>A
’ ) . ) PHKA2
Olgu-4 3 E Geri Hipomyelinizan Jeneralize €.3262G>A
GRIN2A
Olgu-5 1 K Normal Normal Fokal ¢.3849G>C
SCN1A
_ ) ekzon5-9 kap-
Olgu-6 14 K Geri Normal Fokal sayan 6715bp
duplikasyon
) . KCNJ10
Olgu-7 8 K Gerl Normal Jeneralize ¢.591_502del
ADGRG1
Olgu-8 14 K Geri Kortikal displazi Fokal NM_201525.4
€.98G>C

Sonug: Epilepsi gen panelleri, direngli cocukluk cagi epilepsilerinde 6nemli tani aracidir. Ancak, laboratuvarlar arasinda panel igerigi agisindan farkliliklar
bulunmaktadir. Human Phenotype Ontology veritabaninda “nébet”le yaklagik 2000 genin listelendigi goriilmektedir. Hasta popiilasyonunun heterojen yapisi,
epilepsi panellerinin genetik tani stirecinde sinirlliklar tagir. Patojenik mutasyonlar 6nemli tani tedavi belirtecleridir, VUS’un rolii ise kiiglimsenmemelidir. Ge-
netik testlerin epilepsinin etiyolojisini anlamada, kigisellestirilmis tedavi yaklagimlari ile genetik danigmanlik siireclerini destekledigi aciktir. Genetik faktér-
lerin epilepsi prevalansini etkileyebilecegi bolgelerde genetik testler onemlidir. VUS yorumlamalarindaki ilerlemelerle epilepsi yonetiminin daha etkin olabilir.

Anahtar Kelimeler: epilepsi panelleri, klinik dnemi belirsiz varyant, yeni nesil dizileme
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PS-087 Perinatal Arterial iskemik inme Tanili Olgularin Etiyolojik Faktorlerinin ve Uzun Donem Prognozlaninin incelenmesi

Cisem Duman Kayar', Ridvan Avcr', Fulya Kiirekgi', Ceyda Oney Yilmaz', Nebahat Ceyda Bayraktar Eltutan’, Vugar Abbasaliyev', Mehmet Baburogiu?,
Hiilya Marag Geng', Edibe Pembegiil Yildiz'

’[stanbu/ lzniversitesi, [stanbu/ Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari, Cocuk Néroloji Bilim Dali
2Istanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, Radyoloji Bilim Dali

Amag: Perinatal arteriyel iskemik inme (PAIl), yaklagik 1:3600 insidansiyla goriilen ve uzun vadede epilepsi, serebral palsi ve kognitif bozukluklarla iligkili
onemli bir ndrolojik hastaliktir. PAIl gelisiminde yer alan etiyolojik ve prognostik faktérlerin belirlenmesi, hastaligin uzun donem sonuglarini éngérmede
kritik bir rol oynayabilmektedir. Bu calismada, PAI tanili hastalarda etiyolojik faktérlerin belirlenmesi, epilepsi gelisimi ve fonksiyonel prognoz ile iligkilerinin
degerlendiriimesi amagclanmigtir.

Yontem: Bu retrospektif calismada, 2008-2024 yillan arasinda istanbul Universitesi - istanbul Tip Fakiiltesi Cocuk Noroloji poliklinigine basvuran ve PAii
tanisi alan hastalar incelendi. Klinik takip verileri, demografik dzellikler, nérogdriintiileme sonuclari ve bagvuru sirasinda elde edilen EEG verileri degerlen-
dirildi. Epilepsi gelisimi ve fonksiyonel sonuglar {izerindeki prognostik etkiler, lojistik regresyon analizleri ile incelendi. Fonksiyonel durum, modifiye Rankin
Skalasi (mRS) kullanilarak degerlendirildi ve sonuglar mRS skorlarina gore olumlu (0-2) ve olumsuz (3—6) olmak iizere iki gruba ayrildi.

Bulgular: Calismaya toplam 44 hasta dahil edildi. Hastalarin %79.5'i perinatal arteriyel iskemik inme, %20.5’i ise neonatal arteriyel iskemik inme olarak
siniflandinidi. Tiim hastalarin nérogériintiileme incelemelerinde %92 oraninda orta serebral arter (MCA) okliizyonu saptandi. Fonksiyonel degerlendirme
sonuglarina gore, hastalarin %55.8'inde olumlu, %44.2’sinde olumsuz mRS sonuglari gozlendi. Galismamizda kortikal tutulum ve ilk ¢ekilen EEG’de arka
plan yavaglamasi, epilepsi tanisi ve unfavorable mRS sonuglari ile anlamli iliski gdsterdi. Ayrica, orta serebral arter-M1 dal okliizyonu ve EEG’de epileptiform
desarjlar, epilepsi tanisi ile giiclii bir iligki gosterdi.

Sonug: Calismamiz, erken nérogériintiileme ve EEG degerlendirmelerinin, yiiksek riskli hastalan belirlemede onemli prognostik araglar olabilecegini gés-
termektedir.Ancak yine de daha ¢ok hasta sayisi ve ok merkezli galisma ile ileri caligmalara ihtiyag devam etmekitedir.

Anahtar Kelimeler: tromboz, perinatal inme, epilepsi
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PS-088 Vagus Sinir Stimiilasyon Tedavisinin Lennox-Gastaut Sendromunda Etkinligi
Parvana Amrahova', Zeynep Oztiirk', Esra Serdaroglu’, Ebru Arhan', Tugba Hirfanoglu’, Ercan Demir'
'Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Nérolojisi Anabilim Dah, Ankara, Tiirkiye

Amag: Lennox-Gastaut sendromu (LGS), en siddetli epileptik ve gelisimsel ensefalopatilerden biridir. Bu retrospektif calisma, LGS hastalarinda Vagus Sinir
Stimilasyonunun (VNS) etkinligini degerlendirmeyi amaclamigtir.

Yontem: Calismamiza 2010-2024 yillar arasinda Gazi Universitesi Cocuk Norolojisi Anabilim Dali'nda takip edilen refrakter LGS’li 55 pediatrik hasta dahil
edildi. VNS ve medikal tedavi etkinligi, nobet azaltma, etkili oran (%50’den fazla nébet azaltimi olan vakalarin yiizdesi), modifiye Erken Cocukluk Epilepsi
Siddet Olgegi (E-Chess) skoru ve Grand Total EEG (GTE) skoru temelinde degerlendirildi. Takip zaman siirelieri VNS ve medikal tedaviden 12 ay sonra olarak
yapildi. Ameliyat 6ncesi ve sonrasi veriler kargilagtiridi ve analiz edildi.

Bulgular: Galismaya toplam 55 hasta dahil edildi, bunlarin %63’i erkek ve %37’si kiz ve ortalama yaglar 14,7 yil (araligi: 7-18 yil). %52 hastaya (n=29)
VNS yerlegtirildi. Medikal tedavi grubu ve VNS cerrahisi grubu tedavi 6ncesi E-chess skorlari sirasiyla 13.81(12-15) ve 14.11(12-15) iken, 12 aylik medikal
tedavi ve VNS cerrahisi sonrasi sirasiyla 11.31(9-15) ve 10.96(8-14) idi (p<0.01). Medikal tedavi grubu ve VNS cerrahisi grubu tedavi dncesi GTE skoru
sirastyla 13.96 (8-24) ve 15.15(5-22) iken, 12 aylik takip sonrasinda sonra sirasiyla 10.23 (4-22) ve 9.89 (3-17) idi (p<0.01). VNS cerrahisi sonrasi etkinlik
orani ve E-chess skorlari arasinda istatistiksel olarak anlamli bir iligki bulundu (p<0.01). Ameliyat sirasinda herhangi bir komplikasyon veya ciddi postope-
ratif yan etki bildiriimedi.

Sonug: Galismamiz, VNS'nun refrakter LGS’li hastalarda ndbet sikligini ve siddetini azaltabilecegini gostermektedir. VNS, refrakter LGS’li hastalarda iyi bir
uygulama olasiligina sahiptir. LGS tedavisinde VNS kullanimini kolaylagtirmak i¢in klinik ve cerrahi bir genel bakis eklenmigtir.

Anahtar Kelimeler: Epilepsi, Lennox-Gastaut sendromu, Vagus Sinir Stimiilasyonunun
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PS-089 Pediatrik Yas Grubunda Gérme Yolu Hastaliklarinda Gorsel Uyariimig Potansiyelin (VEP) Tanisal Giicii
Ceren Yatanaslan', Mehpare Sari Yanartas?, Sait Acik?, Ozlem Yayici Koken2, Senay Haspolat?

"Akdeniz lzniversitesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklan Ana Bilim Dali
2Akdeniz Universitesi Cocuk Néroloji Bilim Dali

Amag: Gorsel Uyarnimig Potansiyel (VEP), gérme sisteminin fonksiyonelligini objektif olarak degerlendiren non-invaziv bir nérofizyolojik yéntemdir. Beyin
korteksinin gorsel uyaranlara verdigi yanitlarin kaydedilmesiyle, retina, optik sinir ve oksipital korteksi igeren gorme yollarindaki disfonksiyonlar tespit edi-
lebilir. Calismamizda, pediatrik yas grubunda gérme yollarini etkileyen hastaliklarda VEP testinin tanisal giicli degerlendirilmesi amaclanmistir.

Yontem: Bu retrospektif ¢calismada, 552 VEP kaydi incelenmig ve 10—18 yag arasindaki 292 hastanin verileri analize dahil edilmistir. Hastalarin yas, cinsiyet,
6n tani, nihai tani, pattern VEP bulgulari, beyin ve orbital MRG sonuglari ile serum 250H D vitamini diizeyleri tibbi kayitlardan elde edilmistir. Toplam 584
goziin VEP sonuglari degerlendirilmistir.

Bulgular: VEP anormallikleri 106 hastada tespit edilmis ve bu vakalarin 86°sinda bilateral anormallikler gériilmsgtiir. VEP anormallikleri bulunan tiim has-
talarda gérme yolunu etkileyen bir patoloji saptanmistir. VEP testinin, degerlendirilen gozlerin %47’sinde ve hastalarin %36’sinda taniya destek sagladigi
belirlenmistir. En sik basvuru nedeni gdrme bozukluguydu (%52). Ozellikle MS hasta grubunda, literatiirde nerilen 120 ms P100 latans sinir degerinin
tanisal performansi ROC analizi ile dogrulanmigtir

Sonug: Galismamiz, VEP’nin optik ndrit, MS ve PTS gibi durumlarda taniya katkisini ve tek bagina tanisal olmadi§i ancak diger tani yontemleriyle kombi-
nasyonunun tanisal dogrulugu artirabilecegini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: gorsel uyandiriimig potansiyel
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PS-090 Epileptik mi, Non-Epileptik mi? : Olgu Sunumu
Abdullah Canbal'
"Tokat Devlet Hastanesi

Amag: Gocuklarda EEG’de gériilen normal benign varyantlar, patolojik olmayan ve gelisimsel siiregte goriilebilen normal elektrofizyolojik paternlerdir. Bu
varyantlar epileptik aktiviteyle kanstinlabilir ancak klinik olarak nébetle iligkili degildir.

Yontem: Epilepsi olarak tedavi edilen dogustan gérme engelli olan uyku EEG’sinde neddle-like occipital spikes of bilind normal benign varyanti saptanan
olguyu sunuyoruz.

Bulgular: Dort yasinda kiz olgu uykuya dalma, uyumada zorluk huzursuzluk sikayeti ile bagvurdu. Dogustan gérme engelli olan, nobet tariflemeyen, 6z ve
soy gegmisinde 6zellik olmayan olgunun néromotor gelisimi yasi ile uyumlu idi. Nérolojik muayenesi, bakilan rutin biyokimya degerleri normal olan olgunun
beyin manyetik rezonans gériintiilemede goz kiirelerinin mikrooftalmik oldugu sag da lensin olmadigi her iki goz vitrea iginde hipointens bantlarin oldugu,
diger beyin bdlgelerinin yagina gére normal oldugu gériildii. Olgunun daha énce bakilan uyku EEG’sinde oksipital bélgede dikenlerin goriilmesi nedeni ile
epileptik olarak yorumlanmig ve valproat 20 mg/kg/giin oral baglanmig ve 8 aydir kullaniyordu. Aile bu tedaviden fayda gérmedigini belirtti. Baktigimiz uyku
EEG’sinde trase siiresince sik araliklarla her iki hemisfer oksipital bolgede senkron/asenkron (sol hemisferde daha sik) ortaya ¢ikan orta yiiksek amplitiidiii
yaklasik 0,5-1 sn kadar siiren diken, ¢oklu diken ve yavag dalgalar gézlenmistir. Bu paroksizimler “needle-like occipital spikes of blind” benign varyant
olarak degerlendirimistir. Olgunun valproat tedavisi kademeli olarak kesildi gocuk ruh saghgi ile birlikte ndbetsiz olarak takip etmekteyiz.

Sonug: Needle-like occipital spikes of blind varyant, erken gcocukluk doneminde retinopati yada konjenital kérliigii olan hastalarin oksipital-parietal bolge-
lerinde goriiliir. 3-14 yas retrolental fibroplasiada prevalansi %75, tiim korliik olgularinda %35 dir ve uykuyla aktive olur. Benign varyantlarin EEG yorum-
larken akildan gikariimamasini hatirlatmak amaci ile olgumuzu sunduk.

Anahtar Kelimeler: “benign varyant” occipital spikes” “epilepsi”
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PS-091 Anti-Glutamik Asit Dekarboksilaz 65 Antikoru ile iligkili Otoimmiin Ensefalit: iki Olgu Sunumu

Ozlem Ates Yaman', Pinar Gengpinar?, Nihal Olgag Diindar?

'izmir sehir hastanesi
2izmir katip celebi (iniversitesi

Amag: Anti GAD65-ADb iligkili otoimmiin ensefaliti olan iki hasta sunumu

Yontem: Otoimmiin ensefalit nadir goriilen siklikla otoantikorlarla iligkili ndrolojik enflamatuvar bir hastaliktir. Akut ve subakut baglangich nébet, biligsel
bozukluk ve psikiyatrik semptomlarla karakterizedir.

Bulgular: Olgu 1: 14 yaginda kiz hasta, kol ve bacakta uyusma, agiz kenarinda sola kayma, konusamama yakinmasi ile acil servise basvurdu. iki giin 6nce
atesi baglamig. Fizik muayenesinde ense sertligi ve letarjisi mevcuttu. Kranial MRG’sinde bilateral frontal horndafokal sinyal artisi saptandi. Hastaya LP
yapilarak BOS tetkikleri gdnderildi ve ampirik tedavileri baglandi. EEG normaldi. Hastanin BOS kiiltiir, menenijit paneli ve otoimmun ensefalit paneli negatifti.
Serum glutamik asit dekarboksilaz antikoru (anti-GAD) >2000 IU/ml(0-10) pozitif saptandi. BOS anti-GAD negatifti. Hastaya 1 gram pulse metilprednizolon
tedavisi basland. izleminde hiperglisemisi olmasi sebebiyle pulse metilprednizolon tedavisi 2. giiniinde kesildi. Hastaya 2 gr/kg IVIG verildi. IVIG tedavisi
bittikten sonra bakilan anti-GAD degeri 205 IU/ml saptandi. Olgu 2: 16 yas erkek hasta, kusma, biling bulanikligi ve glasgov koma skalasinin 12 olmasi
lizerine ensefalit 6n tanisi ile yogun bakima yatinildi. Hastaya LP yapilarak ampirik tedavileri baslandi. EEG’sinde hemisferlerin frontal béliimlerinde ihmli
yavaglama (ensefalopatiye bagh?) mevcut olup epileptiform desarj izlenmedi. Direncli ndbetleri olmasi (izerine antindbet tedavileri baslandi. Hastaya 2gr/
kg IVIG, 5 giin pulse metilprednizolon verildi. Kraniospinal MRG’si normaldi. Anti-GAD degeri >2000 IU/ml (pozitif) saptandi. IVIG ve pulse metilprednizolon
tedavisinden fayda gérmedigi icin plazmaferez giin agin 5 seans uygulandi. Plazmaferez sonrasi hastanin glasgov koma skalasi 15’e yiikseldi. Kontrol
anti-GAD degeri 36IU/ml gerilemisti.

Sonug: Anti-GAD antikorlan limbik ensefalit, serebellar ataksi ve stiff-person sendromu gibi oldukga heterojen Klinik durumlar igeren cesitli nérolojik
sendromlarda gosterilmigtir.

Anahtar Kelimeler: AntiGAD-65, otoimmiin ensefalit
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PS-092 Gizli Yiik: Serebral Palsili Kardese Sahip Olmanin Etkileri

0zge Ozdemir Kapucuoglu', Ceyda Oney Yiimaz2, Hiilya Marag Geng?, Edibe Yildiz2

’[stanbu/ lzniversitesi, [stanbu/ Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali
2Istanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Ndrolojisi Bilim Dali

Amag: Kronik hastaligi olan bir kardese sahip olmak, saglikli cocuklarin yagam kalitesi, psikososyal durumu ve uyku aliskanliklari izerinde olumsuz etkiler
yaratabilir. Gocukluk ¢aginda engelliligin yaygin nedenlerinden olan serebral palsi (SP), zihinsel yetersizlik ve epilepsi gibi komorbiditelerle de iligkilidir ve
stirekli bakim gerektirir. Bu ¢alisma, SP’li kardege sahip olmanin saglikli cocuklarin yasam kalitesi, psikososyal durumu ve uyku aligkanliklarina etkisini
degerlendirmeyi amaglamaktadir.

Yontem: Bu tek merkezli ve kesitsel galismaya, 55 SP’li bir kardege, 55'i yalnizca saglikli kardeslere sahip olan 110 gocuk katilmistir. Katilimcilarin yasam
kalitesi, psikososyal durumu ve uyku aliskanliklari Gocuklar Igin Yasam Kalitesi Olcegi (PedsQL), Giicler ve Giigliikler Anketi (SDQ) ve Gocuk Uyku Aliskanlik-
lari Anketi (CSHQ) Tiirkge versiyonlariyla degerlendirilmigtir. Gruplar arasi farkliliklar ve degdiskenlerin sonuglara etkisi istatistiksel analizlerle incelenmistir.

Bulgular: SP’li kardesi olan gocuklar, daha diigiik yasam kalitesi ve psikososyal iyilik hali; daha fazla duygusal ve davranigsal sorun ile uyku problemi bildir-
migtir. Kiz cocuklan ve kiiglik yastaki kardeslerde fiziksel yagam kalitesi daha diigiik bulunmusgtur. SP’li kardesin sik hastane yatisi olmasi, epilepsi varligi,
yardimci cihaz kullanimi ve konugma becerilerinin olmamasi, diisiik psikososyal yasam kalitesiyle iligkilendirilmistir. Ayrica, kardegleri okula gitmeyen ve
yardimci cihaz kullanan gocuklar daha fazla giigliik yasarken, konugma becerileri tam olan ve egitim alan kardeglere sahip ¢ocuklar daha fazla prososyal
davranig sergilemistir.

Sonug: SP’li kardese sahip olmak, saglikli cocuklarin yasam kalitesi, psikososyal durumu ve uyku aligkanliklar Gizerinde olumsuz etkilere yol agmaktadir.
Bu etkilenme, kardegin hastaliginin siddeti ve sosyodemografik faktérlere bagh degismektedir. Saglikli kardeslerin psikososyal destege erisiminin saglan-
masi 6nemlidir. Bu dogrultuda, daha genis drneklemlerle yiritiilecek ¢ok merkezli ve boylamsal ¢aligmalar gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: kardeg, yasam kalitesi, serebral palsi
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PS-093 Otizm spektrum bozuklugu tanili cocuklarin ebeveynlerinin bilgi diizeyi ve beslenme ile egzersizin semptomlar iizerindeki etkilerine
yonelik farkindaliklan

Aysen Gok'
'SBU ITF Dr. Behget Uz Gocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: Otizm Spektrum Bozuklugu (OSB), sosyal etkilesim ve iletisimsel zorluklar, sinirli ilgi alanlari, tekrarlayan davraniglarla karakterizedir. Erken teghis,
miidahale 6nemlidir(Resim1). Taniyi netlestirmek igin tarama ve tani 6lgekleri kullanilmaktadir.1 Bakim siirelerinde aileler sosyal, duygusal, mali zorluklarla
kargilagmaktadir. Klinisyenlerin siireci etkili yonetebilmeleri icin kanita dayall rehberlere, disiplinler arasi iletisime, bireysellegtiriimis bakim modellerine
intiyaclari vardir.2 Beslenme ve fiziksel aktivitenin otizm semptomlarina etkileri konusunda caligmalar artmaktadir.3,4,5 Calismanin amaci ebeveynlerin
beslenme ve egzersizin ¢ocuklarinin saghdi tizerindeki etkilerine dair farkindaliklarinin degerlendirilmesidir. Bu konudaki bilgi diizeylerinin ve farkindalik-
larinin belirlenmesi dnemlidir.

OSB ile iligkili ilk belirtiler

16 (%41)

Sesli uyaranlara tepkisidik

Gaz termasimin almamas 22 (%56.4)
Donen veya parlak bazi nesnel .. 12 (%30,8)
Secak veya sogukian eflenme...

Parmak vounda yarame

5(%12.8)
7(%17.9)
Kendi etrafinda danme, ellerin... 13 (%33,3)
Fizicsel terrastan rahatsz olma

Yagitlar: de oynamaya ilgisiz olma 16 (%41)

Konugmada geckme 33 (%B84,8)
Kendisine stylenen kelimeleri L. 6(%154)
Bebeklik daneminde gaz sanc.... 8 (%23.1)
0 10 20 30 40

Erken yaslarda gézlemlenen belirtiler sosyal iletigim gligliikleri, dil gelisimindeki gecikmeler, tekrarlayan davramglar ve sinirli ilgi alanlari gibi gegitli kategorilere
ayniimaktadir. Erken teghis ve miidahale belirtilerin yonetilmesinde dnemli rol oynamaktadir.
Yontem: Eyliil 2024 - Subat 2025 arasinda ¢ocuk néroloji poliklinigine bagvuran otizmli cocuklarin 39 ebeveyni ¢alismaya katilmistir. Veriler sosyode-
mografi, beslenme, fiziksel aktiviteye dair 71 soruluk anketle toplanmistir. Sorular DSM-5 (Ruhsal Bozukluklarin Tanisal ve istatistiksel El Kitabi-5), ATEC
(Otizm Tedavi Degerlendirme Olcegi), PedsQL (Pediatrik Yasam Kalitesi Envanteri) ve IPAQ (Uluslararas Fiziksel Aktivite Anketi) 6lceklerinden esinlenerek
hazirlanmig, gegerlik-giivenirlik calismasi yapiimistir. Veriler tamimlayici istatistiklerle analiz edilmigtir.

Bulgular: Cocuklar 1-9 yas arasindaydi, %76,9’u(n:30) erkekti. Katilimcilarin %59’u(n:23) 6zel beslenmenin etkili oldugunu diisiiniyordu. Glutensiz(%25,6),
kazeinsiz(%15,4), ketojenik(%2,6) ve sekersiz(%28,2) diyetlerde en sik sindirim sistemi iyilesmesi gozlendi, ardindan g6z temasi artigi ve dfke nébetlerin-
de azalma geldi. Fiziksel aktivitenin sagliga faydali oldugunu distinenler %82(n:32), anketin farkindaliklarini artirdigini belirtenler %89,7(n:35) idi. Diger
analizler ayrintil sunulacaktir.

Sonug: 0SB bireylerde sosyal, duygusal ve bilissel zorluklara yol agtigindan ebeveynler, cocuklarinin bakim siireci boyunca bu alanlarin disinda mali zorluk-
larla da kargi karsiya kalmaktadir. Tedavi segenekleri degerlendirilirken miimkiin oldugunca yontemler hakkinda fazla bilgi toplamak ve gocugun gelisimsel
degerlendirme diizeyine gore kisisellestirilmis tedavi planlari segmek gereklidir. Bu siirecte aile merkezli, hosgoriilii olmak ve gocuklarin davraniglarini
anlamak onemlidir.

Anahtar Kelimeler: beslenme, fiziksel aktivite, otizm spektrum bozuklugu

174



Ulusal

Cocuk Norolojisi
m Kongresi

Sueno Hotels Deluxe Belek / Antalya

PS-094 Serebrovaskiiler Olaylar: Bir Gocuk Néroloji Kliniginin 2 Yillik Deneyimi
Gizem Dogan', Yigithan Giizin', Figen Baydan', Gamze Sarikaya Uzan'
'Saglik Bilimleri Universitesi, Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, izmir

Amag: inme, serebral arter veya venlerin ani tikanmasi veya yirtilmasi sonucu olusan beyin hasari ve nérolojik bulgulardir. Bu ¢alismada izledigimiz inme
vakalarina iligkin deneyimlerimizi paylagsmayi amagcladik.

Yontem: Ocak 2023 ile Aralik 2024 tarihleri arasinda izledi§imiz serebrovaskiiler olay (SVO) tanili olgulan geriye yonelik degerlendirdik.

Bulgular: Caligmaya 29 hasta alindi. 18 hastada (%62) iskemik inme, 9 hastada (%31) hemorajik inme ve 2 hastada (%6) vendz tromboz vardi. En sik gé-
riilen yakinmalar sirasiyla bag agrisi, kusma, hemiparezi, nébetler, biling bozuklugu, serebellar bulgular, kranial sinir felci, bag donmesi, gérme ve konusma
bozukluklariydi. Yakinmalarin baglangicindan saglik kurulusuna bagvuruya kadar gegen ortalama siire 31 saatti. Hastalarin %17’sinde (n=5) kalp cerrahisi
bykiisti, %10’unda (n=3) ise epilepsi vardi. Bagvuru anindaki ortalama D-dimer diizeyi 2320 ug/L olarak saptandi. Hastalarin %79’u (n=23) yogun bakima
alind1. Difiizyon MRG’da en sik etkilenen bdlgeler sirasiyla; parietal, frontal, temporal, serebellum, talamus, oksipital ve beyin sapiydi.(Resim-1) Ug hastada
arteriyel diseksiyon tespit edildi, hepsinde travma 6ykiisii vardi. En sik etkilenen damarlar orta serebral arter ve posterior inferior serebellar arterdi. Sekelsiz
iyilesme orani %62 olarak bulundu. Ortalama pedNIHSS skoru 13,3 olarak bulundu. inmenin en sik nedenleri kardiyolojik nedenler ve travma olarak bulun-
du. Basvuru aninda Pediatrik Rankin skoru >4 olan hastalarin %91’inde tam iyilesme gdzlenmedi. Higbir hastamiz girisimsel isleme ve doku plazminojen
aktivatorii (t-PA) tedavisine uygun degildi.

Resim-1 (Olgularin MR Gériintiileri)

A-Sol talamik bélgede iskemik enfarkt, B- Sag talamik bélgede iskemik enfarkt, C-Sol serebellar alanda iskemik enfarkt D- Sol temporo-frontal alanda iskemik enfarkt

Sonug: Gocukluk caginda SVO sanildigindan daha siktir. Tanida sikayet, D-dimer ve difiizyon MRG 6nemlidir. Bagvuru dncesi gecen siirenin yiiksek olmasi,
bu konuda farkindaligin arttinlmasi gerektigini gostermektedir. Bu nedenle hasta ve hekimlere yénelik egitimler yapiimasi kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: inme, iskemik inme, rankin skoru
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PS-095 MORC2 Geni iligkili Charcot-Marie-Tooth Hastaligi ve Kreatin Kinaz yiikseligi: ilk Tiirk Olgu
Elif Perihan Oncel', Seyda Besen', Hakan Ergelebi2, Serdar Ceylaner?, ilknur Erol’

'Bagkent Qniversitesi Adana Dr. Turgut Noyan Uygulama ve Arastirma Merkezi
zBa§kent Universitesi Ankara Hastanesi
3Intergen Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi

Amag: MORC2 geni, kromatin yeniden sekillenmesinde, DNA onariminda ve transkripsiyonel diizenlemede rol oynar. MORC2 genindeki heterozigot mutas-
yonlar, Charcot-Marie-Tooth(CMT2Z), serebellar tutulumlu veya tutulumsuz spinal muskiiler atrofi benzeri hastalik ve biiylime bozuklugu, kraniyofasiyal dis-
morfizm ve aksonal néropati ile iligkili bir gelisimsel sendrom (DIGFAN sendromu) gibi periferik sinir sistemini etkileyen bir dizi bozuklukla iligkilendirilmisgtir.

Yontem: Bu yazida CMT ve CK yiiksekligi ile izlenirken MORC2 geninde de novo patojenik mutasyon (NM_001303256.3 ¢.754C>T p. (Arg252Trp)) saptanan
ilk Tiirk olgu sunulmustur.

Bulgular: Sekiz yasinda erkek hasta yiirilyiiste bozulma yakinmasi ile getirildi. Oykiisiinden Anne babanin kuzen oldugu, yakinmasinin 3 yasinda basladigi
6qrenildi. Norolojik muayenesinde ilerleyici kas giicii kaybi, DTR’de azalma ve ayak deformiteleri saptandi. Kreatin kinaz (CK) diizeyi 588 U/L olarak saptan-
di. ENMG’de sensdrimotor mikst tip polinéropati ve alt ekstremitede kronik norojenik degisiklikler izlendi. Hem néropatik hem de CK yiiksekligi nedeniyle
mitokondriyal hastaliklar agisindan istenen metabolik taramalari, beyin ve omurilik gériintiilemeleri (MRG) ve Mitofusin 2 (MFN2) gen analizi normal bulun-
du. Kas biyopsisi normal ve sinir biyopsisi ise matiir yag dokusu olarak raporlandi. Tim ekzom dizileme (WES) sonucunda MORC2 geninde heterozigot de
novo (NM_001303256.3 ¢.754C>T p. (Arg252Trp) patojenik mutasyonu tespit edilen hastaya mecobalamin ve CoQ10 bagland.

Sonug: Bazi MORC2 varyantlarinin sinir gelisiminin erken evrelerinde protein fonksiyonunu degistirirken, digerlerinin daha olgun sinir sisteminde meydana
gelmesinin hastalik fenotipini agikladigi diigtiniilse de fizyopatolojik mekanizmalar heniiz agiklanamamistir. Literatiirde iki makalede CK yiiksekligi bildiril-
mis,CK diizeylerinin izlenmesinin, tedavide kas durumunu yansitabilecegi 6ne siirtilerek, oral metilkobalamin ve CoQ10 baslanmis, klinik ve CK seviyelerinin
stabil seyrettigi bildirilmistir. Bu ¢alismada hastali§in fenotipik yelpazesi ve patofizyoloji esliginde tedavi secenekleri literatiir esliginde tartigiimigtir.

Anahtar Kelimeler: MORC2, CMT, néropati
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PS-096 NEXMIF gen iligkili hastalarda genotip-fenotip iligkisinin degerlendirilmesi: Tek merkez deneyimi.
Elif Perihan Oncel?, Seyda Besen, Hakan Ergelebi®, Pinar Gengpinar', Serdar Ceylaner*, ilknur Erol?

'izmir Katip Gelebi Universitesi Cocuk Noroloji Bilim Dali

2Bagskent Universitesi Adana Dr. Turgut Noyan Uygulama ve Arastirma Merkezi
SBagkent Universitesi Ankara Hastanesi

“intergen Genetik Hastaliklar Dederlendirme Merkezi

Amag: NEXMIF(Norit Uzanti ve Gdg Faktoril),daha énce KIAA2022 olarak bilinen, esas olarak entellektiiel yetersizlik, epilepsi ve otizm spektrum bozuklugu
(OSB) gibi nérolojik bozukluklari ile iligkilendirilen,X’e bagl kalitilan bir gendir. NEXMIF genindeki patojenik varyantlar erkeklerde hemizigot kalitim paterni
nedeniyle siddetli semptomlar sergilerken kadinlarda ise asemptomatik’ten siddetli zihinsel engellilige ve ilaglara direncli epilepsiye kadar degisken bir fe-
notip géstermektedir. Son ¢alismalar, NEXMIF’in sinaptik islev ve noronal gelisimdeki rolli vurgulamakta, islev kaybi mutasyonlarinin dendritik morfolojiyi ve
sinaptik plastisiteyi bozdugunu géstermektedir. NEXMIF geni zihinsel geriligin eslik ettigi veya etmedigi degisken fenotipli epilepsi ve epileptik ensefalopati
ile iligkilendirilmigtir.

Yontem: Patojenik NEXMIF mutasyonu olan 5 ardisik cocugu (1 erkek) geriye doniik olarak degerlendirdik.

Bulgular: Belirtilerin baslangic yasi 1 ay-4 yag arasindaydi. Tim hastalarda farkli semiyolojilere sahip epilepsi dykiisii mevcuttu. iki hastada gelisim
geriligi, bir hastada ise noropsikiyatrik bozukluk ve ndrolojik gerileme vardi. Tiim hastalarin metabolik incelemeleri ve beyin goriintiilemeleri normaldi.
Elektroensefalografi (EEG) bulgulari, tlim grupta aktif epileptik anormallikler gostermekte ve 4 hasta en az 2 antiepileptik ilag almakta ve bunlardan (g
ilaca direncli epilepsi ile takip edilmekteydi. Ug kiz hastada, NEXMIF geninde de novo heterozigot NM_001008537.3 ¢.3218del (p. Pro1073HisfsTer17),
NM_001008537.3: C.680T>A; p. (Leu227Ter), ¢.1954C>T (p. Q652*) (p.GIn652Ter) varyantlar saptandi. Bir kiz hastada ise ENST00000055682.6 ekzon
3'te ¢.1042C>T (p. Arg348Ter) heterozigot patojenik mutasyonu tespit edildi. Erkek hastada anneden kalitilan klinik 6nemi bilinmeyen (VUS) hemizigot
NM_001008537.3 ¢.406G>A p.G136R mutasyonu ve ndbet olmaksizin EEG’de sentro temporal dikenlerin izlendigi gortldi.

Sonug: NEXMIF gen mutasyonu ile iligkili hastalarin genotip-fenotip iliskisi degerlendirildiginde, beklentilerin aksine, erkek hastamizin daha benign, de novo
mutasyonlu kizlarda ise agir Klinik ile seyrettigini gozlemledik.

Anahtar Kelimeler: NEXMIF, epilepsi, entellektiiel yetersizlik
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PS-097 Oftalmopleji ile Gelen Konjenital Miyasteni Olgusu
Efnan Aydin', Mehmet Can Sezer', Seyma Sénmez Sahin', Elif Yiiksel Karatoprak'
'fstanbul Medeniyet Universitesi Tip Fakiiltesi

Amag: Konjenital miyastenik sendromlar genellikle infantil ya da ¢cocukluk ¢aginda baglayan, presinaptik, sinaptik veya postsinaptik alandaki defekt sonucu
ortaya cikan bir grup herediter néromuskuler bileske hastaliklaridir. Genellikle yasamin ilk yilinda goz, bulbar ve ekstremite kaslarini etkileyen gii¢siizliikle
ortaya cikarlar, ancak proksimal ekstremite kas gii¢siizltigii ve ilerleyici bir seyir gésteren ge¢ baglangich fenotipler de mevcuttur.

Yontem: Bilinen hastalik 6ykiisii olmayan 2 yas kiz hasta, 6 ayliktan itibaren baglayan sasilik, goz kapaklarinda diistikliik sikayeti ile goz hastaliklar polik-
linigine bagvurmus. Oftalmopleji ve pigozis saptanan hastanin goz dibi dogal olarak degerlendirilmis. Hasta poliklinigimize intrakranial patolojiler agisindan
degerlendirilmesi icin yonlendirilmis. Ozgecmisinde 18 aylikken yiiriidiigii, anne baba arasinda akrabalik olmadigi 6grenildi.

Bulgular: Hemogram, karaciger ve bébrek fonksiyon testleri, tiroid fonksiyon testleri ve tiroid otoantikorlari, doumsal metabolik hastaliklar, sistemik
otoimmiin hastaliklar (SLE vs..),timdr belirtecleri normal saptandi. Asetil kolin reseptor antikoru negatif saptandi. Beyin MRG normal olarak degerlendirildi.
EMG’de ardisik sinir uyarimi ile dekrement yanit gozlendi. Hasta konjenital miyasteni 6n tanisi ile servise yatirildi, pridostigmin bagland. Tedavinin 2. gii-
niinden itibaren pitoziste belirgin diizelme izlendi. Hastanin klinik ekzom dizileme analizinde CHRNE geninde homozigot mutasyon saptandi. Pridostigmin
tedavisi ile taburcu edildi.

Sonug: KMS, sasilik ve néromotor gerilik ile bagvuran gocuklarda ayirici tanida yer almaktadir. Hastamizda genetik sonuglar ¢ikana kadar antikolinesteraz
baslanmistir ve Klinik yanit izlenmigtir. KMS de genetik bozuklugun yerine ve mutasyon gesidine gére tedavi dedismektedir. Zayif veya eksik yanit veren
hastalarda, beta2 adrenerjik reseptor agonistleri (albuterol, salbutamol) veya 3,4- diaminopiridin gibi diger tedaviler eklenebilir. AChR [ alt birimindeki
otozomal resesif mutasyon bizim hastamizda oldugu gibi ¢ingene popiilasyonunda gériilmesi dikkat gekicidir.

Anahtar Kelimeler: Sagilik, pitozis
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PS-098 Tek Merkez 5 Yillik Guillian Barre Sendromu Deneyimi
Yilmaz Akbag', Ahu Ekren', Habibe Kog Ugar', Tamer Celik', Esra Sarigegili’, Orhan Ozdogan'
'Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: Guillian Barre Sendromu (GBS) akut flask paralizinin en sik sebebidir. Hastalarin ¢ogu, ilerleyici motor gli¢siizligiin baglamasindan 6nce, ist
solunum yolu enfeksiyonu veye gastarointestinal sistem enfeksiyonu ile bagvurur. Guillain-Barré sendromlu hastalarin gogu immiinoterapi ile iyi sonug
alir, ancak dnemli bir kismi sakat kalabilir veya 6lim meydana gelebilir.Bu ¢calismada Adana Sehir Hastanesine 2000-2005 yillari arasinda bas vuran GBS
sendromlu hastalarin degerlendiriimesi yapilmigtir.

Yontem: Adana Sehir Hastanesine 2000-2005 yillari arasinda akut flask paralizi ile bagvuran hastalar ¢calismaya dahil edilmistir. GBS tanisi alan hastalar
calismaya dahil edilirken tekrar yatislar, farkli tani alan hastalar diglanmigtir.

Bulgular: Calismaya 68 sayida hasta alinmig, 25 hasta tekrarlayan yatiglar, 13 hasta ise farkli tani veya dosya eksikligi nedeniyle dislanmistir. Sonug olarak
30 hasta galismaya dahil edilmistir. Hastalarin 4 (i Suriyeli 27 tanesi ise Tiirk uyrukluydu. Hastalarin bagvuru aninda ki ortalama yasi 13.5 idi. Hastalarin 13
li kiz 18 i erkekti. Olgularin 5 inde akut motor aksonal tip 2 sinde akut motor duyusal aksonal tip digerlerinde ise demyelinizan tipte polindropati mevcuttu.
Hastalarin hepsi ivig tedavisi alirken 10 hastaya plazmaferez yapildi. Hastalarin 21’i tamamen diizelmis halde taburcu edilirken 9 hasta kismi iyilesme ile
taburcu edildi

Sonug: Gocuklarda GBS tanisini koymak giigsiizligii maskeleyen agr ve atipik seyir nedeniyle zor olabilmektedir. Calismamizda da 7 hasta atipik bulgularla
basvurmustu. Hastalarin tedavisinde bazen wvig tedavisi yeterli olurken atipik klinik veya ivig tedavisinden fayda gérmeyen hastalara plazmaferez verilebilir.
Bizim 10 hastamiza vig tedavisi yani sira plazmaferez de yapilmigtir. GBS halen sik gériilen ve tedavisinde zorluklar yaganabilen bir hastalik olarak varligini
devam ettirmektedir.

Anahtar Kelimeler: Gullian Barre Sendromu, intravendz immunglobulin, Plazmaferez
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PS-099 Atipik Seyirli Otonomik Bulgularin Eslik Ettigi Status: CACNA1C ve GATA5 Mutasyonu
Ahu Ekren', Orhan Ozdogan', Tamer Celik', Esra Sanigegili!, Habibe Kog Ugar'
'Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: Epilepsi genetik, metabolik ve gevresel faktdrlerin rol oynadigi kompleks nérolojik hastaliktir. Genetik kokenli epilepsilerde nébet sikligi ve direnci,
iyon kanallari mutasyonlaryla iligkilendirilmigtir. CACNA1-ailesi, voltaj-bagimli-kalsiyum-kanallarini kodlayan genleri icerir. Bu mutasyonlar nérolojik ve
kardiyovaskiiler disfonksiyonlara neden olabilir.

Yontem: Bu sunumda, direncli otonomik semptomlarin eglik ettigi status ile bagvuran, WES-analiziyle CACNA1C ve GATA5 mutasyonu saptanan bir olgu
sunulmaktadir.

Bulgular: On-sekiz-aylik akrabalik olan aileden dncesinde saglikli kiz hasta, 5giin 6nce ates, ishal sonrasinda oral-otomatizmali versif fokal motor nobetler
ve status ile yatirildi. Dogum 6ykiisiinde 6zellik yok, gelisiminde dil gecikmesi vardi. Ailede epilepsi veya kardiyak hastalik dykiisii yoktu. Ataklarina dav-
ranig duraksamasi, apne, siyanoz ve tasikardi gibi otonomik semptomlar eklendi. 20giin yogun bakimda, 7giin serviste izlendi. Levetirasetam ile baglanan
tedaviye, karbamazepin, klonazepam, fenobarbital, piridoksin, folinik asit eklendi ve midazolam inflizyonu uyguland. Direngli status nedeniyle IVIG verildi,
ketojenik-diyet planlandi, takiplerinde ndbet sikliginda azalma saglandi, ancak motor ve dil becerilerinde gerileme gézlendi. Enfeksiyoz, Otoimmun ve
Metabolik tetkikleri normaldi. EEG’de sag frontotemporal ve sol temporal bolgelerde epileptiform aktivite goriildii. Kardiyak agidan yapilan holter ve eko-
kardiyografilerinde patoloji saptanmadi. MRG’inda lateral-ventrikiil-asimetrisi vardi. WES-analiziyle heterozigot CACNA1C mutasyonu ve GATA5 homozigot
varyant tespit edildi. Aileye genetik danismanlik verildi. Son muayenesinde tekli karbamazepin ile nébetsiz olup, dil gelisiminde destek-tedaviyle olumlu
ilerleme kaydedildi.

EEG bulgusu

:mu.‘l

Sonug: CACNA1C mutasyonu izole dil gecikmesi veya izole kardiyak komplikasyonlar yaninda hipotoni veya farkli nébet tiplerinin eslik ettigi direncli epilep-
siyle de karsimiza ¢ikabilir. Atipik seyirli otonomik nébetlerin eslik ettigi status olgularinda kardiyolojik takip ve kanalopatiler goz oniinde bulundurulmalidir.
Genetik analiz uygun tedavi secimi ve prognoz icin kritik 6nem tagimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Epilepsi, CACNA1A, Otonom ndbet
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PS-100 Serebral Palsi genetik alt yapisi ve taklit eden nadir genetik hastaliklar
Arzu Eroglu’, Hilmi Bolat?

'Balikesir Atatiirk Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi
2Balikesir Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Bilim Dali

Amag: Serebral palsi, hareket ve durusu etkileyen genellikle gelismekte olan fetal veya neonatal beyindeki ilerleyici olmayan bozukluklardan kaynaklanan
sinirl aktivite yetenegine sahip bozukluklar anlamini tagir. Serebral palsi geligimini etkileyen genetik mutasyonlarin ve degisikliklerin serebral palsi gelisi-
minde dnemli bir rol oynadi§i ve gevresel faktorlerden daha fazla etkilenebilecegdi yaygin olarak kabul edilmektedir. Stirekli arastirma ¢abalarina ragmen,
serebral palsiye katkida bulunan temel faktorler hala belirsizligini korumaktadir. Bu incelemede mevcut belirsizlikler altinda serebral palsi- genetik iligkisi
ve serebral palsi ile karigan oldukga nadir DDX3X, 0TUD5, CLASP1 gen bozukluklarina bagh hastaliklar sunulacaktir.

Yontem: Serebral palsi 6n tanisi ile gocuk noroloji polikliniginde degerlendirilen ve anamnez, klinik izlem, metabolik tarama, beyin gériintiileme, tiim ekzom
dizilimi ile genetik degerlendirme tetkikleri yapildi. Tespit edilen bulgulari 1siginda serebral palsi genetik yapisi incelendi ve tespit edilen yeni mutasyonlar
literat(ir ile karsilastiriidi.

Bulgular: Olgular ¢ocukluk yas grubunda dogumda sorun yagamasi ve yogun bakim hikayesi olan motor bozukluk nedeniyle serebral palsi tanisiyla takip
edilmis fakat takibinde gelisimsel siiregleri kot seyir etmig dismorfik yiiz dzellikleri, parmak anomalileri, beyin malformasyonlar nedeniyle genetik ¢alis-
malarinda nadir genetik bozukluklari DEAD-box helikaz 3 X’e bagh DDX3X geninde; c. 977G>A, p.(Arg326His)-rs797045025 yeni bir de novo heterozigot
varyant, 0TUD5 geninde; ¢. 1210C>T, p.(Arg404Trp (Ekzon6)) missense patojenik varyant, CLASP1 geninde c. 194-570C>T, rs750325275 otozomal domi-
nant patojenik varyant tespit edilmigtir. Hastalarin genetik varyant 6zellik goriintiileri sekil1 de belirtilmistir.

Sekil 1: Tespit edilen genetik varyantlarin goriintiileri.
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12 Tespit edilen CLASPI geninde homnozigot (NM_015282 3) ¢ 196-570C>T imtronsk bdlgede patojensk varyantin
FOrOntasn

1b: Tespit ediden OTUDS geninde hemizigot (NM_017602.4) c. 1210C-T p. Arpd04Trp patojenik missense varyant
ordarasn

1e: Tespit edilen DDXIX, NM_001356.5: ¢ 977G>A: p. (Argd26His) patojenik de nove varyaat goeiatist

Sonug: Serebral palsi geligiminin altindaki genetik faktorler; tromboz, anjiyogenez, mitokondriyal ve oksidatif fosforilasyon fonksiyonu, néronal go¢ ve
hiicresel otofaji dahil olmak (izere karmasik genetik etiyolojisini kapsamli bir sekilde ¢dzmek igin aragtirmacilar ve klinisyenler birlikte calismaldirlar.

Anahtar Kelimeler: Serebral palsi, Norogelisim, Genetik
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PS-101 Glutamik Asit Dekarboksilaz Antikoru Pozitif Otoimmiin Ensefalit Vakasinda Kalici Dil Fonksiyon Bozuklugu

cisil cerci kubur'
'manisa sehir hastanesi gocuk ndroloji bolimii

Amag: Otoimmiin ensefalit (OE), dil becerilerinin kaybiyla birlikte biligsel gerileme dahil olmak (izere gok gesitli semptomlarla ortaya cikabilir. OE’deki
yliksek prevalansina ragmen, dilsel islevier kapsamli bir sekilde aragtinimamigtir.

Yontem: Nobetler, psikoz, hareket bozukluklari ve hipokampal lezyonlarin kardinal OE belirtilerinin yoklugunda agirlikli olarak davranigsal ve bilissel/dilsel
semptomlarla bagvuran 8 yas kiz olguyu sunmak istedik.

Bulgular: Onemli bir 6zgecmis dykiisii olmayan ve okul basarisi normal olan 8 yasinda bir kiz cocugu ates, miyoklonik status ve irritabilite ile basvurdu.
Norolojik muayenesi tiim viicutta senkron miyokloni, psikiyatrik degerlendirmede orta irritabilite ve isitsel haliisinasyonlar saptandi. Kraniyal MRG normaldi,
beyin omurilik sivisi (BOS) analizinde protein konsantrasyonu ve lenfosit sayisinda artis ve EEG’de tek tarafli ritmik temporal desarzlar goriildi. Anti-néronal
antikor taramasi sonucunda serumda glutamik asit dekarboksilaz (GAD) antikoru saptandi. immiinoterapiyi takiben, tiim nérolojik ve davranigsal semptom-
lar ortadan kalkh. Psikiyatrik degerlendirmede hastada dilsel degerlendirmede, tiim alanlarda, ozellikle de semantik islevierde bozulma gézlendi. izlemin 6.
ve 12. ayinda yapilan dilsel degerlendirme takiplerinde, tiim alanlarda, 6zellikle de semantik iglevlerde olan bozulmanin sebat ettigi gozlendi.

Sonug: Norolojik muayene ve beyin MRG bulgular bulgulari normal, tedaviye yanith ve hastalik seyri nispeten orta-hafif olan hastalarda bile OE’nin kalici
dil bozukluguna neden olabilecegini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: dil bozuklugu, otoimmiin ensefalit, immiinoterapi
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PS-102 iatrojenik Botulizm: Botulinum Antitoksini ile Tedavi Edilen Bir Vaka
Uzm. Dr. Selcan Oztiirk!, Prof. Dr. Serap Tomruk Siitbeyaz?, Prof.Dr. Hiiseyin Per

'Kayseri Sehir Hastanesi Cocuk Ndrolojisi Bolimii
2Saghk B{{im/eri Universitesi Kayseri Sehir Saglk Uygulama ve Arastirma Merkezi Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Klinigi
3Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dalr

Amag: Botulinum toksini-tipA(BTX-A), sinaptik araliga asetilkolin(Ach) salinimini engelleyerek sinir kas kavsagina etki eden nérotropik bir toksindir. Bu
inhibisyon, sinir ve kas arasindaki sinyal iletimini bozarak kas felcine yol agmaktadir. Giiniimiizde serebral palsili(CP) cocuklarda lokalize kas spastisitesi
ve fokal distoni tedavinde kullaniimaktadir. Tedavinin bazi potansiyel riskleri ve yan etkileri bulunmaktadir. Tedavinin ilk etkileri (hem olumlu hem olumsuz)
enjeksiyondan 24-48saat sonra goriillmekte, bazen 2 haftaya kadar gecikebilmektedir.Olumlu etkiler 3-6ay kadar siirmektedir. Toksin vaskiiler bogluga
girerse ve periferik kolinerjik sinir terminallerine ulagirsa iatrojenik botulizme yol agabilir.

Yontem: CP tanisiyla takip edilip, diizenli araliklara BTX-A uygulanan, tedaviden 14giin sonra iatrojenik botulizm tanisi konulan ve antitoksinle iyilesen bir
olgu sunulmustur.

Bulgular: Sekiz yaginda erkek hasta, goz kapaklarinin diismesi, agizda kuruluk, nefes darlidi, yutma ve konusma bozuklugu sikayetiyle bagvurdu. 14 giin
6nce gastroknemius, hamstring ve biceps kaslarina, spastisite nedeniyle 1000 (i BTX-A (Dysport) uygulandigi, sikayetlerinin BTX-A uygulamasindan 4-5
giin sonra basladigi ve hizla ilerledigi 6grenildi.Nérolojik muayenesinde bilateral pitozis, goz agmada zayiflik ve her iki alt ve (ist ekstremite proksimal kas-
larinda ve bag fleksiyonunda belirgin yaygin kas gligstizligii gortildii.( Sekil1A) Derin tendon refleksleri ve duyusal muayene normaldi. Hastada ‘iatrojenik
giiniinden sonra, botulizmle iliskili semptomlarda iyilesmeler gézlendi.(Sekil1B)iyilesme kademeli olarak devam etti ve hastaneye yatisinin 15. giiniinde
taburcu edildi.(Sekil1C)

Figure-1A,1B,1C

Figure 1-A: Gelis muayenesinde bilateral pitozis, B: Tedavinin 4.glinii, C: Taburculuk dncesi, 15.giin

Sonug: iatrojenik botulizm, anamnez ve nérolojik muayene ile tanisi konulabilen ciddi bir hastaliktir. Hayati tehdit eden sistemik yan etkilere yol agmaktadir.
Hastaligin siiresini kisaltmak, semptomlari hafifletmek ve tekrarini dnlemek icin en kisa zamanda antitoksin uygulamanin dnemi vurgulanmak istenmigir.

Anahtar Kelimeler: antitoksin, botulizm, iatrojenik botulizm
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PS-103 Anti-nobet ilac Tedavisi Alan Gocuklarda Serum Vitamin ve Mineral Diizeylerinin Degerlendirilmesi
(Ozben Akinci Géktag', Ayse Nur Coskun', Gigdem ilter Ucar’, Aybiike Pinar?, Betiil Diinya?, Ayse Derya Bulug>

'Atatiirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Klinigi
2Atatiirk Sanatoryum Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi

Amag: Galismada oncelikli olarak epilepsi tanisiyla anti-ndbet ilag tedavisi alan gocuklar ile saglikii cocuklarin serumda 25-OH Vitamin-D, fosfor, ALP,
kalsiyum, vitamin-B12, TSH ve serbest T4 diizeylerinin degerlendirilimesi amaglandi. Ikincil olarak ise epilepsi tanisi kullanilan farkli anti-ndbet ilaclar ile bu
diizeyler arasindaki iliskinin degerlendiriimesi planlandi.

Yontem: Arastirma 1 Ocak 2022-1 Subat 2023 tarihleri arasinda gocuk néroloji poliklinigine basvuran gocuklar ile yapildi. Epilepsi tanisi olan ve en az 6
ay siireyle anti-nobet ilag tedavisi kullanan, bilinen baska herhangi bir kronik hastaliji olmayan 106 ¢ocuk arastirmaya dahil edildi. Bilinen herhangi bir
norolojik veya kronik hastali§i olmayan saglikli 80 cocuk kontrol grubu olarak arastirmaya dahil edildi. Gocuklarin serumda 25-0H Vitamin-D, fosfor, ALP,
kalsiyum, vitamin-B12, TSH ve serbest T4 diizeyleri hastane bilgisayar sisteminden retrospektif olarak tarandi.

Bulgular: Epilepsi tanili ve saglikli cocuklarin yas ve cinsiyet dagilimlari benzerdi. Anti-nébet ilag tedavisi alanlarda serum 25-0H Vitamin-D diizeyi 12,5 +
5,1 ng/mL iken, saglikli cocuklarda 19,5 + 8,6 ng/mL idi (p<0,001). ilag tedavisi alanlarda serum ALP diizeyleri ortalama 201 + 90,9 iken, saglikli cocuk-
larda 224,6 + 99,1 olarak bulundu (p=0,037). Anti-ndbet ilag tedavisi olarak tekli levetirasetam tedavisi alan 57 ¢ocuk ile tekli valproik asit tedavisi alan
29 ¢ocugun serum degerleri kiyaslandiginda levetirasetam tedavisi alan gocuklarda TSH ortalama 1,7 = 1,1 mUI/mL iken, valproik asit tedavisi alanlarda
4,1 = 4,4 mUl/mL olarak saptandi (p<0,001).

Sonug: Sonug olarak epilepsi tedavisi siirecinde ¢ocuklarin vitamin D diizeylerine bakilmali ve gerelilik halinde hastalara tedavi baglanmalidir. Valproik asit
tedavisi alan gocuklarda ise ek olarak tiroid fonksiyonlarinin takibi unutulmamalidir.

Anahtar Kelimeler: epilepsi, hormon, vitamin
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PS-104 Epilepsinin Eslik Ettigi ve Etmedigi Otizm Tanih Gocuklarin Klinik Ozelliklerinin Karsilagtiriimasi

Ozlem Ugur Aydin', Arife Derda Yiicel Sen', Ahmet Baysal', Murat Eyiiboglu?, Saniye Tiilin Fidan2, Damla Eyiiboglu?, Kiirgat Bora Garman', Cogkun Yarar'

'Eskisehir Osmangazi l:/:ni versitesi Cocuk Néroloji Bilim Dali
2Eskisehir Osmangazi Universitesi Cocuk ve Ergen Ruh Saghigi ve Hastaliklarn Anabilim Dali

Amag: Otizm Spektrum Bozuklugu (0SB), DSM-5e gore sosyal iletisimde yetersizlikler ve tekrarlayici davraniglarla cesitlilik gdsteren nérogeligimsel
bozukluktur. Epilepsi, otizme en sik eslik eden norolojik bozukluktur. Bu galismada, otizm ve epilepsi tanili hastalarin demografik verileri, klinik ve nérogé-
riinttileme ozellikleri degerlendirilmistir.

Yontem: Galismamizda Ocak 2020- Ocak 2025 yillari arasinda 0SB ve epilepsi tanisi alan hastalarin verileri retrospektif olarak incelendi. Analizlerde SPSS
programi Kullaniimig olup p<0.05 anlamli kabul edilmigtir.

Bulgular: Calismaya 146 hasta (31 kiz, 115 erkek) dahil edilmistir. Ortalama yas 8,7 + 3,6 yil olarak hesaplanmistir. En sik etiyolojik neden idiyopatik
(%18,8) olup, bunu prenatal/postnatal etkenler (%14,4) ve genetik yatkinlik (%10,3) izlemigtir. Hastalarin %6,2’si yenidogan déneminde fototerapi almigtir.
Otizmli hastalarin %29,5’ine epilepsi tanisi konulmus, bu hastalarin %92,9’unda jeneralize, %2,4’linde fokal ndbet izlenmigtir. Epilepsi eslik eden grubun
yas ortalamasi, epilepsi eslik etmeyen gruba oranla anlamli olarak daha yiiksek bulunmus (p<0.05), ancak cinsiyet agisindan fark saptanmamigtir (p>0.05).
Prenatal/postnatal etkenler epilepsi eglik eden grupta daha diisiik, genetik yatkinlik ve norolojik faktdrler daha yiiksek saptanmigtir (p<0.05). Hastalarin
%84’linde ndrogdriintiileme bulgular normaldir. Epilepsi eslik eden hastalarin anormal nérogériintiileme bulgulari anlamli olarak daha yiiksektir (p<0.05).
Elektroensefalografi(EEG) incelemesi %71,2 hastaya yapilmis, %60,6’sI normal raporlanmigtir. Epilepsi eglik eden hastalarda EEG planlanmasi ve anormal
EEG bulgulan daha sik saptanmigtir (p<0.05). Hastalarin %74’ anti-nébet ilaci kullanmaktadir. En sik kullanilan anti-ndbet ilaci valproattir (%47,4). Hasta-
larin demografik verileri, klinik ve nérogériintiileme ozellikleri Tablo 1'de gdsterilmistir.

Epilepsinin Eslik Ettigi ve Etmedigi Otizm Tanil Gocuklarin Demografik Verileri, Klinik ve Nérogériintiileme Ozellikleri

Tablo 1: Epllepsinin Eslik Evgi ve digl Otizm Tand: Cocukl ik Veriterl, Kiinik ve
Norogoruntuleme Orellikier!

Min. Mak Modyan
Tor i O - %0 0

Cinslyet

Asperper
Mukipd Skileroe

Frogh X

Kalisal dwyusal vo otonmom
nowopatl (HSAN)

rnat.
Cromvetik Vatkmdik
Noeolojik Fakeorier

ke ber
Metabolik Paktorier
ok

matal Diken

Paikomamsyal Fal

Tpéiepas

Jemeraline
Fokal

Bilmmeyen

Beyim MR

Noemal

Porivenernikdlor Lok alasi
Fokal Beyin Leayonu
Serchead A n

Beyin Malfammasyonu
Nocokutan Hastalik
Davermiyeling sam Hastalik

(B

Ant-Nobet lag

Fomotarbital

Karbamancpin

W b g

Abmaiy

Fototerapi P

Sonug: Otizmli gocuklarda epilepsi varliginda, klinik degerlendirme ve nérogoriintileme bulgularinin ayrintili analizi, erken subklinik EEG anormalliklerini
taramak ve tedavi etmek néroprotektif etki ile ileriye doniik olarak biligsel ve davranigsal sorunlarin énlenmesine yardimel olabilir.

Anahtar Kelimeler: epilepsi, otizm, klinik 6zellik
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PS-105 Miller Fisher Sendromu: Tek merkez deneyimi
Fatma Pinar Tabanli', Mirag Yildinm®, Mert Altintag', Sultan Gicek', Serap Teber', Omer Bektas'
"Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Noroloji

Amag: Guillain-Barré Sendromu (GBS), genellikle simetrik ve yukari dogru yayilan giigsiizliikle karakterize akut, immiin aracili inflamatuar bir polinéropati-
dir. Miller Fisher sendromu (MFS) ise GBS’nin nadir bir varyantidir ve eksternal oftalmopleji, arefleksi, ataksi tigliisii ile tanimlanir. MFS’li hastalarin yaklasik
%85-90"Inda anti-GQ1b antikoru pozitiftir.

Yontem: Klinigimizde MFS tanisi almis 5 gocugun retrospektif analizi sunulmustur.

Bulgular: MFS tanisi almig ¢ocuk hastalarin erkek/kiz orani 4/1 olarak belirlenmigtir. Yas araligi 3 yil 10 ay ile 10 yil arasinda degismektedir. Tim olgularda
son 2 hafta icinde gecirilmis enfeksiyon dykiisii bulunmustur. Ug hastada akut gastroenterit (AGE) ve iki hastada iist solunum yolu enfeksiyonu (USYE)
bykiisti mevcuttu. Kreatin kinaz (CK) diizeyi dort hastada 6lglilmiis ve birinde yilksek deger (CK=238) saptanmigtir. Hastalarin %80’inde anti-GQ1b antikoru
pozitif bulunmustur.Olgu 1: Bir hafta boyunca antibiyotik tedavisi almasina ragmen ates, halsizlik ve dokiintii sikayetleriyle bagvuran hastaya MISC tanisi
konmus, ardindan IVlg, steroid, aspirin tedavileri uygulanmigtir. Taburcu edildikten 3 giin sonra ¢ift gérme, bas agrisi sikayetleri gelismis; yapilan mua-
yenede bilateral yukar ve disa bakis kisithligi tespit edilmistir.Olgu 2: ishal ve atesli hastaliktan bir hafta sonra cift gérme, giicsiizliik nedeniyle bagvuran
hastada ik refleksi alinamamig ve 2. kranial sinir tutulumu disiiniiimiistir. Takibinde ataksi ve oftalmoparezi gelisen hasta tekrarlayan IVig ve plazmaferez
tedavileri sonrasi yatiginin 21. giiniinde taburcu edilmistir.

Olgulann klinik ozellikleri

Olgu 1 Olgu 2 Olgu 3 Olgu 4 Olgu 5
Cinsiyet K E E E E
Yas (yil/ay) | 9yil 7 ay 5yl 6 ay 5yl 10yl 3yl 10 ay
Enfeksiyon | USYE AGE AGE AGE USYE
Kreatin
kinaz (50- | 19 171 106 235
180 U/L)
BOS pro-
tein (15-45 | 20,8 238 18,3 100 24
mg/dL)
Solunum )
yolu paneli Covid
Tekrarlayan N N N
Vig
Plazma- ; ; N ;
ferez
GQ1b-ab - + + + +

Sonug: MFS’de genellikle diplopi baslangic belirtisi olarak gériilmekte; ataksi ve arefleksi dedisken siirelerde ortaya gikabilmektedir. Tani aninda longitu-
dinal degerlendirme 6nemli bir gereklilik olarak 6ne cikmaktadir. Anti-GQ1b IgG antikoru, MFS, GBS ve akut oftalmoplejili hastalarda tespit edilmigtir. Klasik
MFS {icliisti bulunmasa da atipik bulgularin varliginda gangliozid antikor dlgiimiiniin taniya yardimci olacagi diisiiniilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Miller Fischer Sendromu, oftalmopleji, Guillain Barre Sendromu
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PS-106 Cocuk Yogun Bakim Unitesinde Siirekli EEG Monitorizasyonunun Sonuclari
Ceren Giinbey', Nagihan Sener', Ulkiihan Oztoprak', Selman Kesici2, Benan Bayrakci?, Dilek Yalnizoglu®

"Hacettepe Qniversitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Ndrolojisi Bilim Dali
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali

Amag: Kritik hastada siirekli EEG (SEEG) monitrizasyonu, ikincil beyin hasari ve norolojik bozulma riski olan kritik hastalarda uzun zaman araliklarinda
EEG ve klinik davranigin video ile eszamanl olarak kaydedilmesini ifade eder. Bu ¢alismada ¢ocuk yogun bakim iinitesinde (CYBU) izlenen hastalarda SEEG
monitérizasyonu sonuglarinin degerlendirilmesi amaglanmigtir.

Yontem: Bu calismada 2023-2024 yillan arasinda CYBU'de takip edilen ve 1 saatten uzun siireyle SEEG kaydi olan pediatrik hastalar incelenmistir. Hastala-
rin klinik bilgileri, tibbi kayitlarindan elde edilmis ve sEEG kayitlari, 2021 Amerikan Klinik Norofizyoloji Dernegi kilavuzlan dogrultusunda degerlendirilmistir.

Bulgular: Kayit esnasinda ortanca yasi 7 (0.10-17.8) yil olan 69 hastanin toplam 85 sEEG kaydi analiz edilmistir. SEEG uygulanan hastalarida endikasyonlar
sirasiyla; ekstrakorporeal membran oksijenasyonu (%27.1), kardiyak arrest sonrasi hipoksik-iskemik beyin hasari (%11.8), santral sinir sistemi enfeksiyonu
(%9.4), gelisimsel ve epileptik ensefalopatiler (%9.4), ilk tetiklenmemis nobet (%8.2), intrakraniyal kanama (%7.1), akut metabolik bozukluklar (%5.9),
status epileptikus (%5.9), hepatik ensefalopati (%4.7), diger nedenlere bagh ensefalopatiler (%4.7), kafa travmasi (%3.5) ve arteriyel iskemik inme (%2.4)
idi. Zemin aktivitesi 6zellikleri normal bulgulardan diffiiz ekstrem voltaj supresyonuna kadar uzanan genis bir spektrum gdsterdi. SEEG kayrtlarina gore alti
hastanin yedi kaydinda (%8,2) elektroklinik ndbet izlendi. Elekirografik ndbetler ii¢ hastanin ii¢ (%3,5) kaydinda tespit edildi. Bes hastanin bes kaydinda
(%5,8) klinik olarak ndbet siiphesi uyandiran olaylarin iktal EEG bulgular ile iligkili olmadigi gdsterildi ve epileptik ndbet tanisi diglandi. Son degerlendirme-
de, 19 hastaya (%27,5) epilepsi tanisi koyuldu.

Sonug: Kritik hastada SEEG monitorizasyonu GYBU'de izlenen cocuklarin non-invazif néromonitorizasyonuna olanak saglar. Verilerimiz bu incelemenin
elektrografik nobet tespiti, stipheli ataklarin karakterizasyonu ve zemin aktivitesi degerlendirilmesi icin kritik bir ydntem oldugunu desteklemektedir.

Anahtar Kelimeler: Siirekli Elektroensefalografi, Cocuk Yogun Bakim, Kritik hasta
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PS-108 Nobetle Bagvuran Cowden Sendromu: Olgu Sunumu
Burcu Caliskan’, Anmet Sami Giiven?, Siilleyman Sahin?, Saliha Yavuz Eravci?, Mehmet Algi?, Fatma Sargin?, Biisra Kaygusuz Aydemir?, Hiiseyin Gaksen?

Samsun Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Ndrolojisi
2Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali

Amag: Cowden Sendromu, multipl mukokutandz hamartomlar ve artmig malignensi riski ile karakterize, fosfataz ve tensin homolog gen (PTEN) ilikili,
otozomal dominant kalitilan nadir bir hastaliktir. PTEN geninin ana islevlerinden biri hiicre déngusiiniin diizenlenmesidir. Gendeki bir mutasyonun varligi
kontrolsiiz hiicre bilyiimesine yol acar ve hastalarda cesitli derecelerde maligniteye sebep olur. Santral sinir sistemi tutulumunda; ndbet, tremor, Lher-
mitte-Duclos Hastaligi, mental retardasyon, psikomotor gecikme ile karsimiza gikabilir. Bu yazida lineer Cowden neviisii olan ve ndbet gegirme nedeniyle
bagvuran 3 aylik kiz olgu sunuldu.

Yontem: 3 aylik kiz olgu sunuldu.

Bulgular: Ug aylik kiz hastanin, 1 ay icinde 3 kez olan dksiirme sonrasinda gézlerini agip 20 sn kadar bog bakmasi olmus. O sirada kasilma olmamisg, tiim
viicudunda gevseklik mevcutmus. Sonrasinda aglamayla kendine geliyormus. Hastamiz 37 hafta, C/S ile dogmus. Kiivozde yatmamig. Annesi hipofiz ade-
nomu nedeniyle takipliymis. Yapilan fizik muayenesinde, bag cevresi 43 cm (99 p), viicudunun sol yarisinda, omuz hizasindan uyluga kadar uzanan lineer
neviisii mevcuttu (Resim 1). Trunkal hipotonisi vardi. Hastanin bakilan kan tetkiklerinde ozellik yoktu. Beyin manyetik rezonans gériintiilemesi normaldi.
Hastaya siipheli ndbet oykiisii nedeniyle elektroensefalografi gekildi. Normal olarak raporlandi. Lineer neviisii nedeniyle PTEN genine yonelik tiim gen dizi
analizi caligildi. Sonug olarak; PTEN geni ekzon 2’de heterozigot ¢.138C>G p.Tyr46 mutasyonu saptandi. Hastanin anne ve babasindan segregasyon analizi
gonderildi, sonucu bekleniyor. Hasta Cowden Sendromuna eslik edebilecek epilepsi, Lhermitte-Duclos Hastaligi, mental retardasyon, psikomotor gecikme
agisindan takibe alindi.

Resim 1

Lineer neviisuh .
Sonug: Cowden Sendromu nadir goriilen ve malignensi riski yliksek bir sendrom oldugundan erken tani ve yakin takibi biiyiik 6nem tagimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Cowden Sendromu, Mukokutantz lezyon
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PS-109 Gocuklarda cok nadir gdriilen trigeminal nevralji
Selahattin Katar', Biisra Kutlubay', Seving Tagar', Sermin Ozcan'
"Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: Akut geligen tek tarafli bas agrisi, ciltte hasasiyet sikayeti ile bagvuran ve ¢ocukluk yas grubunda nadir gériilen trigeminal nevralji tanisi konulan
olgu sunuldu.

Yontem: Hastanin dosya kayitlarindaki bilgiler kullanildi.

Bulgular: Daha 6nce herhangi bir saglik sorunu olmayan 17 yasinda erkek hasta 3 giinden beri sag yanak ve sa§ sakaginda ani baslayan agr sikayeti
ile basvurdu. Ozgecmisinde 6zellik yok, soygecmisinde anne baba isitme engelli. Nérolojik muayenesinde biling acik, koopere, gbz hareketleri her yone
serbest. Sag yiiz temporal sacli bélgeden cene altina kadar hiperestezisi mevcut. Motor muayene normal. DTR normoaktif. Patolojik refleks saptanmadi.
Hastanin tam kan sayimi, B12, folat, D vit, elektrolitler, kan gliikozu normal degerlerde saptandi. LP de BOS serolojisi, protein, gliikoz ve otoimmiin ensefalit
paneli normal ve mikroskobik incelemede hiicre goriilmedi. Viral Seroloji negatif saptandi. Kranial Mr'da sagda ponsta trigeminal sinir trasesine uyan lo-
kalizasyonda hiperintensite goriildi. MR-S normal olarak degerlendirdi. KBB ve géz muayeneleri normal degerlendirildi. Hastaya 3 giin iv metilprednizolon
ve trigeminal nevralji tanistyla karbamazepin tedavisi baslandi. Sikayetlerinde tam diizelme olmayinca gabapentin tedavisi eklendi. Tedavinin 7. giiniinde
sikayetleri diizelen hasta kontrole gelmek iizere taburcu edildi. Trigeminal nevralji daha cok ileri yaglarda goriilmektedir, cocuklarda nadiren goriilmektedir.
Demiyelinizan hastalik, tlimér, vaskiiler basiya bagh geligebilecegi bildiriimektedir.

Resim1.

T2 sag ponsta trigeminal sinir trasesine uyan hiperintense alan

Sonug: Trigeminal nevralji daha ¢ok ileri yaglarda gériilmektedir, cocuklarda nadiren gériilmektedir. Demiyelinizan hastalik, timér, vaskiiler basiya bagh
gelisebilecedi bildirilmektedir. Radyolojik ve klinik bulgular ile trigeminal nevralji tanisi konulan hasta sonuglariyla sunuldu.

Anahtar Kelimeler: cocuk, trigeminal nevralji, bag agrisi
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PS-110 TTN Miyapatisi
Selahattin Katar', Omer Giiran, Burcu Yeter', Biigra Kutlubay'
"Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: Konjenital miyopati erken yenidogan déneminde hipotoni, solunum sikintisi ve emmede zayifiik nedeniyle hipoksik iskemik ensefalopati ile ayirici
tanisi gii¢ olabilmektedir. Bazen gereksiz hipotermi tedavisi uygulanabilmektedir. Bu yazida HIE ayirici tamisinda giigliik gekilen ancak genetik incelemede
TTN gen mutasyonu saptanan konjenital miyopati olgusu sunuldu.

Yontem: Hastane kayitlar kullanildi.

Bulgular: Hasta 36 haftalik, 2520 gram olarak NVY ile dogdu. Apgar skoru 4, 6 ve spontan aktivitesi azalmis, hipotonik postur mevcut, yenidogan refleksleri
zayif, yaygin postural ve trunkal hipotonisi, yilksek damak, pektusu ekskavatum, inmemis testisi mevcut ve DTR hipoakif idi. Laboratuvar incelemesinde,
tam kan sayimi ve elektrolitler normal, kretainin kinaz, amonyak, (rik asit, laktat, metabolik taramalari, uzun zincirli yag asitleri , T4, TSH normal idi. Kan
gazlar ph 7.20, pco2 48.9, BE -9, Hco3 18.3 laktat 6.1 idi. Hasta solunum cabasi yeterli olmayinca entiibe edildi, mekanik vantilator ile solunum destegi
verildi. TFUG normal degerlendirildi. aEEG monitorizasyonu yapildi, st sinir 10 mcV (izerinde, alt simir 4-5 mcV diizeyinde, kesintili patern ile uyumlu idi.
Hasta HIE agisindan tereddiitte kalindi, ancak genel viicut sogutma yapiimadi. EKO ve EKG normal degerlendirildi. Kranial MR normal olarak degerlendirildi.
Konvansiyonel EEG matiirasyon agisindan yag! ile uyumlu idi. Hastanin yapilan genetik incelemede kromozom analizi ve MLPA normal degerlendirildi. WES
incelemesinde TTN gen mutasyonu homozigot olarak saptandi. 3 ay YYBU’nde yatan hasta nazogastrik sonda ile beslenmek (izere taburcu edildi.

Sonug: TTN mutasyonu konjenital miyopati nadir nedenlerinden biridir. Dogumda hipotonisi, solunum ve emme giicliigii olan ve HIE tanisi diisiiniilen ancak
kan gazlari uyumsuz olunca konjenital miyopati olarak distiiniilen olgu sunuldu.

Anahtar Kelimeler: yenidogan, konjenital miyopati, HIE
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PS-111  GOSR2 gen mutasyonuna bagh progresif miyoklonik epilepsi
Selahattin Katar', Biigra Kutlubay', Seving Tagar, Metin Eser’
"Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: GOSR2 ile iligkili progresif miyoklonik epilepsi ve konjenital miiskiiler distrofi olgular nadir bildirilmistir. Olgumuzda GOSR2 gen mutasyonu homo-
zigot saptandi ve progresif miyoklonik epilepsi, serebral, serebellar atrofi, ile uyumlu nadir gorildigi icin sunuldu.

Yontem: Hastane kayitlari kullanildi.

Bulgular: Hastanin 38 haftalik, 3360 gram ve NSY ile dogdugu, postnatal adaptasyonunun normal seyrettigi ancak 4 aylikken sabit bakma ve miyoklonik
sicramalari basladigi belirtildi. Levetiresetam baglanmis ancak ndbetleri devam etmis. Biling agik, goz temasi ve obje takibi mevcut. Bas koordinasyonu
iyi degil. Trunkal ve aksiyal hipotonisi mevcut. Spastiste yok. DTR hipoaktif. Desteksiz oturamiyor. Hastanin uyaniklikta kiimeler seklinde tiim viicutta eks-
tansiyon seklinde miyoklonik nébetleri gézlendi. Hastaya sirasiyla Fenobarbital, Valproik asit, Clobazam ve Topiramate tedavileri baglandi. Nobetleri devam
edince ACTH baglandi. Ancak nébetleri kontrol altina alinamadidi i¢in ketojenik diyet baslandi. Laboratuvar incelemesinde tandem ms, amonyak, laktat, iirik
asit, kan aminoasitleri, idrar organik asitleri, uzun zincir yag asitleri, biotinidaz aktivitesi, B12, Folat, Homosistein, T4, TSH normal olarak degerlendirildi.
EEG de sag frontal bolgede daha belirgin olmak (izere yiiksek amplitiidlii, jeneralize multiple diken yavag dalgalarin oldugu ve videoda miyoklonik nébet
aktivitenin eglik ettigi gozlendi. Kranial MR da serebral ve serebellar atrofi, bilateral peritrigonal alanda hiperintesinte, belirgin dismyelinizasyon saptandi

Resim 1.

T1 aksiyal kesitte dismeyilinizasyon

Sonug: GOSR2 deki birllesik Heterozigot varyantlar konjenital miiskiiler distrofi ile iligkilidir. Homozigot varyantlar ise PME ile iligkilendirilmigtir. Olgumuzda
erken yagta baglayan direncli miyoklonik ndbetler ve hipotoni mevcuttu, bakilan kreatinin kinaz degerleri normal idi. Serebral ve serebellar atrofi, dismyeli-
nizasyon olgumuzda mevcuttu. GOSR2 ile ilgili fenotip - genotip geniglemesi agisindan nadir goriilen olgu sunuldu.

Anahtar Kelimeler: GOSR2 gen mutasyonu, PME
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PS-112 Mog Antikor iligkili Hastalik (MOGAD): Bir Olgu Sunumu
zelin icen', senem ayca', muzaffer polat'
Tcelal bayar (iniversitesi

Amag: Mog antikor iligkili hastalik (MOGAD), merkezi sinir sisteminin inflamatuvar,demiyelinizan bir hastaligidir. Multipl skleroz (MS) ve néromiyelitis optika
spektrum bozuklugu (NMOSD) ile karigabilen bu hastalik,6zellikle gocuk yas grubunda optik nérit,miyelit ve ensefalomiyelit ile kendini gdsterebilirMOGAD
tanisi alan 9 yas kiz hastayi sunuyoruz.

Yontem: 9 yas kiz hasta 1 hafta 6nce baglayan bulanik gérme sikayeti ile bagvurdugu goz hastaliklar boliimiince tarafimiza yonlendirildi.Hastaya gériintii-
leme planlanarak optik nérit on tanisi ile pulse steroid tedavisi baslandi.Tedavi dncesi anti MOG ve anti NMO icin kan 6rnegi alindi. Bos oligoklonal bant ve
igg indeksi gonderildi.Hastanin 1 kez haliisinatif semptomu olmasi nedeni ile otoimmun ensefalit panelide ¢aligildi.

Bulgular: Hastanin goz bakisinda gorme keskinligi bilateral 50 cmps,fundus bakisi dogal izlendi.Pulse steroid tedavisine hizli tedavi cevabi gériilen olguda
1 mg/kg/giin dozunda oral metilprednizolon ile tedaviye devam edildi.Kontrasth kraniyel mr da beyin sapi, bazal ganglion ve beyaz cevherde yaygin T2
hiperintens kontrast tutmayan alanlar izlendi.Her iki sentrum semiovale diizeyinde ve bilateral oksipital horn komgulugunda periventrikiiler beyaz cevherde
ventrikiile dik uzanan kontrast tutmayan hiperintens lezyonlar izlendi. Orbita mr,servikal mr ve eeg olagan,vep bilateral P100 dalgasi elde edilemedi.Viral
seroloji ve rutin tetkiklerde dzellik saptanmadi.Otoimmun panelde PM-SCL,DFS70,R0-52 pozitif saptandi.Bos oligoklonal bant,otoimmun ensefalit paneli
ve igg indeksi negatif izlendi.Hastanin dis merkeze génderilen anti nmo negatif , anti mog pozitif saptandi. Hastada mevcut bulgular ile MOGAD diisiiniildi.
Hastanin semptomlar gerilemis olup takip ve tedavisine devam edilmektedir.

Mr goriintiileme

T2 hiperintens beyaz cevher lezyonlari

Sonug: MOGAD,MS ve NMOSD ile karigabilen nadir bir néroimmiinolojik hastalikti. MOGAD’in pediatrik hastalarda optik nérit ile prezente olabilecegini ve
dogru tani ile steroid tedavisine hizl yanit alinabilecegini gostermektedir.Erken tani ve uygun tedavi, hastaligin prognozunu iyilestirmektedir.

Anahtar Kelimeler: mogad, optik nérit, multiple skleroz
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PS-113 Pontoserebellar Hipoplazide Tanisal Zorluklar: Pontoserebellar Hipoplazi Tip 11 Olgu Sunumu
Mert Altintag’, Mirag Yildinm', Fatma Pinar Tabanli', Omer Bektas', Serap Teber’
"Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi Bilim Dall

Amag: Pontoserebellar hipoplaziler, merkezi sinir sisteminde, 6zellikle serebellum ve beyin sapini etkileyen, prenatal baglangich bir nérodejeneratif hastalik
grubudur. TBC1D23 geni, hiicre i¢i endozomal vezikiiler trafikte 6nemli bir rol oynar ve bu gendeki mutasyonlar pontoserebellar hipoplazinin son derece na-
dir bir alt tipine neden olur. Bu ¢aligmada, konusma gecikmesi ve yiirime dengesizligi ile bagvuran ve TBC1D23 geninde homozigot mutasyon saptanmasi
ile pontoserebellar hipoplazi tip 11 tanisi alan bir olgu sunulmustur.

Yontem: Calisma olgu sunumu seklinde tasarlanmigtir.

Bulgular: Alti yagindaki erkek hasta, ilk olarak ii¢ yaginda konusma gecikmesi, yliriime dengesizligi ve sik diisme sikayetleriyle klinigimize bagvurmugtur.
Hastanin gelisim basamaklarinda tiim alanlarda belirgin gerilik saptanmigtir. 0z gegmisinde, anne ve baba arasinda akrabalik disinda dikkate deger baska
bir 6zellik bulunmamaktadir. Norolojik muayenede; goz temasi ve ortak dikkatte sinirlilik, mikrosefali, dismorfik yiiz bulgulari, ataksi ve hiperaktif derin
tendon refleksleri tespit edilmistir. Hastanin temel biyokimyasal ve metabolik incelemeleri normal sinirlarda degerlendirilmistir. Beyin manyetik rezonans
goriintilemesinde serebellar hipoplazi ve mega sisterna magna saptanmigtir. Genetik incelemelerde; kromozom analizi 46 XY olarak sonuglanmis olup,
Frajil-X ve mikroarray incelemeleri normal olarak sonuglanmigtir. Ayrica, néronal seroid lipofusinozis (NCL) tip 1 ve 2’ye yonelik yapilan enzim analizlerinde
de herhangi bir anormallik gdriilmemigtir. Tiim ekzon sekanslama analizinde TBC1D23 geninde ¢.1858C>T (p.Arg620*) homozigot mutasyon saptanmasi
ile hasta pontoserebellar hipoplazi tip 11 tanisi almigtir.

Sonug: Pontoserebellar hipoplaziler, genotipik ve fenotipik agidan genis bir yelpazeye sahip olup, benzer Klinik tablolarla értiisebilir. Bu nedenle, pek ¢ok
hastaligin ayirici tanisinda mutlaka dikkate alinmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: pontoserebellar hipoplazi tip 11, TBC1D23
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PS-115 GRIN2A ve DCHS1 Mutasyonlar ile iligkili Direncli Epilepsi ve Norogelisimsel Gecikme: Olgu Sunumu
Tugba Dogang', Rabia Tiitlincii Toker', Muhittin Bodur
"Uludag Universite Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dali

Amag: GRIN2A ve DCHS1 gen mutasyonlari, direngli epilepsi ve ndromotor gelisim geriligi ileiligkilidir. GRIN2A heterozigot mutasyonlari, NMIDA reseptor
disfonksiyonu araciligiylasinaptik plastisiteyi bozarak epileptik ensefalopati ve gelisimsel gecikmelere nedenolabilir. DCHS1 homozigotmutasyonlan ise
néronal migrasyon defektleri ve kortikalorganizasyon bozukluklari, nérogelisimsel patolojilere yol agabilir. Bu sunumda,GRIN2A ve DCHS1 mutasyonlari
tagiyan, direncli epilepsi ve néromotor gelisim geriligig6steren alti yagindaki bir olgu sunulacaktr.

Yontem: .

Bulgular: Hasta, 6 aylikken bas kontroliinii saglayamama sikayetiyle basvurdu. Ozgecmisindebelirgin prenatal veya perinatal risk faktorii bulunmazken,
anne ve baba teyze ¢ocuguolup, annenin ilk gebeliginde abortus dykiisii, amcasinin iki gocugunda konusmagecikmesi mevcuttu. Hipotonik infant olarak
degerlendirilen hastanin genetikanalizlerinde SMN1 mutasyonu negatif, karyotipleme (46, XY),array-CGH sonuglarinormal,elektomiyografi’de patolojik bul-
gu izlenmezken, ilk kraniyalMRG’de verteks diizeyinde hemisferik sulkuslarin dzellikle frontotemporal bdlgedebelirginlestigi ve miyelinizasyonun baglamig
ancak tamamlanmamig oldugu rapor edildi.Metabolik taramalar normaldi.27 aylikken farkindaligin bozuldugu fokal tonik-klonik nébetler bagladi. Elekto-
ensefalografi(EEG) her iki hemisfer degisik bolgelerinde birbirinden bagimsizortaya ¢ikan izole keskin dalga kompleksleri nadir gikan izole keskin dalgalar
saptandi, valproik asit baglandi. Nobet sikiginda artis, karakter degisimi gozlenerek(farkindaligin bozuldugu tonik ataklar ve otomatizmalar), takip EEG’sinde
her ikinemisferin farkli bolgelerinde yaygin diken-yavag dalga kompleksleri izlendi,tedaviyeklobazam ile levetirasetam eklendi. Kontrol MRG’de ventrikiiler
genigleme ve kortikalatrofi saptandi, genetik analizlerde GRIN2A heterozigot, DCHS1 homozigotmutasyon tespit edildi. Hastanin EEG’sinde uykuda diken
dalga statusu izlendi.Tedavisine iViG eklendi.Hastanin takip ve tedavisi devam etmektedir.

Sonug: Fokal ndbetler (farkindalik ve biling bozuklugu) gibi bazi ndbet tipleri GRIN2A ileiligkili epilepsinin birincil semptomlaridir.Genetik epileptik ense-
falopatiler, nérotransmittersistemlerindeki disfonksiyonlar,néronal migrasyon bozukluklari nedeniyle direnclindbetler ve gelisimsel gerilikle karakterizedir.
Mevcut antiepileptik tedaviler genetiketyolojiye 6zgii olmayip etkinlikleri sinirlidir. Ketojenik diyet, IVIG, asetazolamid,levetirasetam ve valproik asit tedavide
onerilmektedir.

Anahtar Kelimeler: nobet, antiepileptik, “ndromotor gelisim geriligi”’
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PS-116 Fazla Karbonhidrat Alimiyla Siddetlenen Paralizide Akilda Tutulmasi Gereken Bir Tani: CACNA1S ile iliskili Hipokalemik Periyodik
Paralizi

Arife Derda Yiicel Sen', Ahmet Baysal’, Gzlem Ugur Aydin', Kiirsat Bora Carman', Ash Kavas Tufan?, Oguz Gilingir3, Cogkun Yarar'

"Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi Bilim Dali

2Eskisehir Osmangazi l:/:ni versitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nefrolojisi Bilim Dali
3Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali

4311410719 431S0d

Amag: Hipokalemik Periyodik Paralizi, genetik gegisli, epizodik kas gli¢siizigil ataklariyla karakterize nadir bir kanalopati olup, tetikleyici faktorler arasinda
karbonhidrat yiikii 6nemli bir yer tutar. Bu ¢alismada, karbonhidrat yiikii sonrasi semptomlari siddetlenen, CACNA1S mutasyonu tagiyan bir olgu sunul-
musgtur.

Yontem: Hipokalemik Periyodik Paralizi tanisi konulan 9 yasindaki bir kiz hastanin klinik ve genetik degerlendirilmesi yapilmistir.

Bulgular: Dokuz yaginda bir kiz hasta, dért ekstremitesinde giigsiizliik sikayeti ile bagvurdu. Hasta, semptomlarin yogun karbonhidrat tiiketiminden sonra
basladigini belirtti. Laboratuvar galismalan potasyum seviyesinin 2,4 mmol/L oldugunu gosterdi. Potasyum replasmani sonrasinda hastanin semptomlari
baslangi¢ seviyesine geriledi. Hastada hipokalemiye yol agabilecek etyolojilere yonelik yapilan genetik analizde CACNA1S heterozigot mutasyonu saptandi.

Sonug: Hipokalemik Periyodik Paralizi, karbonhidrat yiikii gibi cevresel tetikleyicilerle siddetlenebilen, nadir goriilen bir kanalopati olup, genetik analiz bu
hastalarda taniyi destekleyebilir. Bu olgu, karbonhidrat amina bagl semptom siddetlenmesinin CACNA1S mutasyonlu hastalarda onemli bir tetikleyici
olabilecegini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Hipokalemik Periyodik Paralizi, CACNA1S, Kanalopati
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PS-117 AKUT ENSEFALOPATI TABLOSU iLE BASVURAN HASTALARIN DEGERLENDIRILMESI VE OTOIMMUN ENSEFALIT SIKLIGININ
ARASTIRILMASI

Seyma lyisenyiirek', ismail Hakki Akbeyaz', Bilgihan Blkmaze'ﬂ, Burcu Karakayali', Zeynep Yilmaz', Kiymet Binnetoglu', Pinar Canizci Erdemli?, Elif Acar
Arslan' Giilgen Akkog?, Emel Eksi Alp®, Giilten Oztiirk', Olcay Unver', Dilsad Tiirkdogan'

'Marmara l:/:niversitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari A.B.D., Cocuk Nérolojisi B.D
2Marmara Qniversitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari A.B.D., Cocuk Enfeksiyon B.D
$Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar1 A.B.D., Cocuk Acil B.D

Girig: Akut ensefalopati genellikle daha 6nce saglikli olan gocuklarda dliime veya ciddi nérolojik sekellere yol acabilen, cesitli diizeyde biling kaybi, motor ve
duyusal bozukluklar ve nébet gibi Klinik semptomlarla karakterize bir durumdur. Galismamizda gocuk acil ve ¢ocuk néroloji polikliniklerine akut ensefalopati
olgularinin klinik ve demografik durumlarinin degerlendiriimesi amaclanmistir.

Yontem: Son alti ayda akut biling degisikligi ile basvuran 22 hasta ¢calismamiza dahil edildi. Hastalardan otoimmun ensefalit paneli gonderildi. Hastalarin
demografik, Klinik verileri, incelendi.

Bulgular: Hastalarin yas ortalamasi 11+4.6 yil olup, 12’si erkekti (%54.5).Sikayet siireleri incelendiginde; 4 hastada (%18.2)<1giin, 6 hastada (%27.3)
1 giin - 1 hafta, 4 hastada (%18.2) 1 hafta -1 ay ve 8 hastada (%36.4)>1 ay siiredir ¢esitli diizeyde biling degisikligi vardi. Bagvuruda ensefalopati tani
kriterlerinden olan biling degisikligi, davranigsal ya da psikiyatrik problemler ve akut nérolojik bulgular degerlendirildi ve 6 hastada (%27.3) 3'(, 7 hastada
(%31.8) 2 si, 9 hastada (%40.9) 1’i bulundu. Bilinen psikiyatrik dykii 4 hastada (%18.2) varken, uyku bozuklugu 7 hastada (%31.8) gozlemlendi.Calisma-
mizda 1 hastanin otoimmun ensefalit paneli pozitifti.Bu hasta, 13 yasinda kiz olup ii¢ giindiir olan davranig bozuklugu, uyurgezerlik ve epileptik ndbet ile
tarafimiza bagvurdu.Génderilen otoimmiin ensefalit panelinde anti- LGI1 antikoru pozitif saptandi ve hastaya immiin tedavi baglandi.

Sonug: Otoimmiin ensefalit, merkezi sinir sistemine kargi altta yatan anormal bagigiklik tepkisi nedeniyle akut veya subakut baslangich noropsikiyatrik
semptomlarin gorildigii tablodur. Tani kriterleri arasinda subakut baglangicli (3 aydan kisa siirede hizli ilerleme) calisma bellegi eksiklikleri (kisa siireli
hafiza kayb), ndbetler veya limbik sistemin dahil oldugunu diisiindiiren psikiyatrik semptomlar bulunmaktadir. Otoimmiin ensefalit, akut ensefalopatinin
6nemli ve tedavi edilebilir bir nedenidir.Bu nedenle akut veya subakut ensefalopati tablosundaki hastalarda unutulmamasi gereken bir on tanidir.
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PS-118 West Sendromu: Klinik, Genetik ve Tedavi Yanitlarinin Degerlendirilmesi

Unal Akca'
Samsun Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Néroloji Klinigi

Amag: West sendromu, yasamin ilk iki yilinda ortaya ¢ikan, infantile spazmlar, EEG’de hipsaritmi paterni ve geligsimsel gerilikle karakterize ciddi bir epileptik
ensefalopatidir.Hastalarin etiyolojik faktorleri, klinik, genetik ve radyolojik bulgular ile tedaviye yanitlarinin degerlendiriimesi amaclanmistr.

Yontem: Ocak 2022 - Ocak 2024 tarihleri arasinda Samsun Universitesi Cocuk Noroloji Poliklinigine basvuran ve West sendromu tanisi konulan hastalar
retrospektif olarak incelendi.Hastalar kriptojenik ve semptomatik olarak siniflandirildi. Klinik, radyolojik ve genetik incelemeler yapildi. Tedavi olarak ACTH/
metilprednizolon ve vigabatrin uygulanarak hastalarin ndbet kontrolii ve gelisimsel ilerlemeleri takip edildi.

Bulgular: Calismaya toplam 41 hasta dahil edildi;hastalarin %56,1’i erkekti.Ortalama ndbet baslangi yagsi 6,8 ay,tani yagi ise 8,9 aydi.Hastalarin %78’i
semptomatik grupta yer aldi.Genetik faktorler (%36,6) saptandi.Trizomi 21, TSC2 ve DEPDC5 mutasyonlari en yaygin genetik nedenlerdi.Diger 6nemli
semptomatik nedenler hipoksik-iskemik ensefalopati(%17,1),metabolik hastaliklar(%12,2) ve yapisal beyin anomalileri(%9,8) olarak belirlendi.Beyin MRG
incelemesinde hastalarin %36,6’sinda normal beyin yapisi saptanirken,%26,8’inde kortikal atrofi izlendi.Metabolik bozukluklara isaret eden bazal ganglion
ve beyin sapi T2 hiperintensiteleri %7,3 oraninda tespit edildi.Hastalarin %56,1’inde hipotoni,%34,2’sinde mikrosefali ve %36,6’sinda dismorfik yiiz bul-
gulan mevcuttu.Tedavi sonrasi 3 ay iginde hastalarin %24,4’(inde tam ndbet kontrolii saglanirken, %36,6°sinda nébet sikliinda belirgin azalma goriildii.
Semptomatik hastalarda tedaviye yanit daha disiik olup, dzellikle hipoksik-iskemik ensefalopati ve genetik mutasyonlari olan hastalarda ndbet kontrolii
saglanmasi zor oldu.ACTH/metilprednizolon ve vigabatrin tedavileri arasinda belirgin bir fark saptanmazken, birden fazla antiepileptik ilag kullanimi ngbet
kontrolinii olumsuz etkiledi.

Tablo1
Degisken Deger
Toplam Hasta 4
Erkek/Kiz Orani 56.1% / 43.9%
Ortalama Nobet Bagslangic Yasi (ay) 6.8
Ortalama Tani Yag! (ay) 8.9
Semptomatik West Sendromu (%) 78
Kriptojenik West Sendromu (%) 22

En Sik Semptomatik Neden (Genetik) (%) 36.6

Hipoksik-iskemik Ensefalopati (%) 17.7
Metabolik Hastaliklar 12.2
Yapisal Beyin Anomalileri (%) 9.8

Beyin MRG’si Normal Hastalar (%) 36.6
Kortikal Atrofi Gériilen Hastalar (%) 26.8

Bazal Gangliyon/Beyin Sapi Tutulumu (%) 7.3

Hipotoni (%) 56.1
Mikrosefali (%) 34.2
Dismorfik Yiz Bulgulari (%) 36.6
Tam Nébet Kontroli Saglanan (%) 24.4
Nobet Sikliginda Azalma (%) 36.6

ACTH/Metilprednizolon Tedavisi Alan (%) 61.0
Vigabatrin Tedavisi Alan (%) 39.0

Tedaviye Direncli Hastalar (%) 39.0
West Sendromu’nda Klinik, Radyolojik ve Tedavi Bulgularinin Analizi

Sonug: West sendromunda erken tani ve uygun tedavi,ndbet kontrolii ve ndrogelisimsel prognoz agisindan kritik neme sahiptir.Semptomatik hastalarda

genetik analizler ve ndrogdriintileme,altta yatan nedenin belirlenmesine yardimei olur.Tedaviye direncli olgularda ketojenik diyet ve yeni nesil antiepileptik

ilaglar gibi alternatif yaklagimlar degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: West sendromu, Semptomatik, infantile spazm
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PS-119 Video EEG Unitesinde izlenen Direncli Epilepsi Hastalarinda Uyku Bozukluklar ve Diger Komorbid Durumlarin incelenmesi
Pinar Yavuz', Ceren Giinbey', Burcu Ersoz Alan?, Ulkiihan Oztoprak’, Dilek Yalnizoglu'

"Hacettepe Qniversitesi, Gocuk Néroloji Bilim Dali
2Hacettepe Universitesi, Cocuk ve Ergen Ruh Sagligi ve Hastaliklari

Amag: Uyku ve uykuyla iliskili sorunlar epilepside en sik goriilen komorbiditelerden biridir. Pediatrik video-EEG izleme (initesine kabul edilen direncli epi-
lepsi hastalarinda uyku sorunlari ve komorbiditelerin kapsamli multidisipliner degerlendirmesinin 6n sonuglar sunulmugtur.

Yontem: 2018-2023 yillari arasinda pediatrik video-EEG izleme (initemize bagvuran ve refrakter epilepsi tanisi alan hastalar ¢calismaya dahil edildi. I-.I.asta-
larin demografik ve klinik verileri tibbi kayrtlardan incelendi. Takip sirasinda Cocuk Uyku Aligkanliklar Anketi (CSHQ) ve Gocuklar icin Uyku Bozuklugu Olgegi
(SDSC) uyguland.

Bulgular: Bugiine kadar degerlendirilen hastalarin yas ortancasi (n=85, K/E=42/43) 166,4 (48,3-218) ayd.. Epilepsi etiyolojisi 19 (%22,4) hastada genetik,
43 (%50,6) hastada yapisal, 3 (%3,5) hastada immiin ve 18 (%21,2) hastada bilinmiyordu. iki hastada genetik ve yapisal etiyoloji vardi. Hastalarin ortalama
yarisinda (n=43, %50,6) komorbid durumlar saptand. Psikiyatrik/davranigsal sorunlar (fonksiyonel nébetler, depresyon, anksiyete, otizm spektrum bozuk-
lugu ve dikkat eksikligi hiperaktivite bozuklugu) 23 (%27) hastada goriilen en yaygin komorbiditeyi olustururken, bunu gesitli tibbi komorbiditeler takip
etti: 14’linde (%16,5) endokrinolojik, 10’unda (%11,8) kas-iskelet sistemi ve 8’inde (%9,4) gastrointestinal. Hastalarin 68’inin (%80) toplam CSHQ skoru,
uyku sorunlarinin varligina isaret eden kesme degerinden yiiksekti. SDSC alt gruplarinin skorlarina gére, 12 (%14,1) hastada uykuyu baglatma ve siirdiir-
me bozukluklar, 5 (%5,8) hastada uykuda solunum bozukluklari, 13 (%15,3) hastada uyariima/kabus bozukluklari, 8 (%9,4) hastada uykudan uyanikliga
gecis bozukluklar, 18 (%21,2) hastada agin uyku hali bozukluklari ve 3 (%3,5) hastada uyku hiperhidrozu vardi. On dort (%16,5) hastada uyku bozuklugu
semptomlar vardi ve geri kalan hastalarin 44’iinde (%62) uyku bozuklugu riski vardi.

Sonug: Sonuglarnimiz, direngli epilepsisi olan gocuklarin ndbet kontroliinii ve/veya yasam kalitesini potansiyel olarak iyilegtirebilecek terapotik etkileri ortaya
koymaktadir.

Anahtar Kelimeler: Video-EEG, uyku, komorbidite
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PS-120 Su Gicegi Enfeksiyonu ile Tetiklenen Multipl Skleroz Olgusu
Ece Onel', Tuncay Derya Okur', Bilge Akman Kahraman', Pakize Karaoglu', Unsal Yilmaz'
'SBU ITF Dr.Behget Uz Gocuk Hastanesi Cocuk Néroloji Bélimii

Amag: Multipl skleroz (MS), genetik olarak duyarli kisilerde ¢esitli cevresel faktérlerin tetikledigi merkezi sinir sisteminin otoimmiin demiyelinizan bir has-
taligidir. Bununla birlikte cevresel risk faktorleri ile MS patogenezi arasinda nedensellik iligkisi kurulamamistir. Benzer sekilde, varisella-zoster virlisii (VZV)
enfeksiyonu ile MS geligimi arasinda bir iligki olabilecegi bildirilmesi karsin, bu baglanti heniiz netlik kazanmamigtir. Su ¢icedi enfeksiyonu ile MS geligimi
arasindaki iligkinin gosterilmesi amaglanmigtir.

Yontem: Su cicegi enfeksiyonu ile MS tanisi arasinda yakin zamansal iligki olan bir olgu sunulmustur.

Bulgular: Daha dnce bilinen norolojik hastalik éykiisii olmayan 17 yasinda kiz olgu, 17.10.2024 tarihinde sugicedi tanisi aldi. Bag agrisi ve ellerde hafif
uyusma nedeniyle 20.10.2024 tarihinde cekilen beyin MRG normal saptand. Sikayetlerinin gerilememesi nedeniyle 15.12.2024 tarihinde gekilen spinal
MRG'de ¢ok sayida MS ile uyumlu lezyon saptandi. Bunun iizerine 21.12.2024 tarihinde tekrarlanan kontrasth beyin MRG’de, serebral beyaz cevher ve
sol optik sinirde, cok sayida MS ile uyumlu, bazilan kontrast tutan lezyon saptandi. Norolojik muayenesinde el ve ayaklarda hafif uyusma sikayeti diginda
anormallik yoktu. BOS incelemesinde oligoklonal bant (OKB) tip 2 pozitif ve IgG indeksi 0,62 (yliksek) saptandi. BOS viral ensefalit paneli negatif ve diger
BOS incelemeleri normaldi. Serum anti-AQP4 ve anti-MOG antikorlari negatif saptandi. Sugigegi 6ykiisii nedeniyle bakilan varisella zoster IgM: 42,6 AU/ml
ve varicella zoster IgG: pozitif saptandi. 2017 McDonal kriterlerine gére MS tanisi alan hastaya dimetil fumarat tedavisi baslandi.

Olgunun enfeksiyon dénemindeki su gigegi enfeksiyonuna ait vezikdiller gériilmektedir.

Sonug: Bu olguda, sugicedi enfeksiyonu ile MS atagi arasinda gériilen yakin zamansal iligki, sugigegi enfeksiyonu sirasinda gekilen beyin MRG’nin normal
olmasina kargin iki ay sonra cekilen MRG’gok sayida MS ile uyumlu plak olmasi, sugicedi enfeksiyonun MS’si tetikledigini diistindiirmektedir.

Anahtar Kelimeler: su cicedi enfeksiyonu, multiple skleroz, MS

199

4311410719 431S0d



POSTER BILDIRILER

Ulusal

Cocuk Norolojisi
m Kongresi

Sueno Hotels Deluxe Belek / Antalya

PS-121 Makrosefalide Goriintilleme Karari: Acili Yakala!
Biisra Biyiklioglu', Pinar Ozbudak', Hasibe Gokge Ginar', Ayse Bayram', Ergin Atasoy', Deniz Menderes', Deniz Yiiksel'
'Etlik Sehir Hastanesi

Amag: Makrosefali, selim ailesel makrosefaliden acil girisim gerektiren akut hidrosefaliye kadar genis yelpazede gériilebilen bir klinik durumdur. Makro-
sefalide norogdriintiileme secimine dair kesin bir 6neri bulunmamaktadir. Hekimler hastanin dykisi, fizik muayenesi ve klinik takibini géz dniinde bulun-
durarak goriintileme kararini verirler. Bu ¢alismada oykiide risk faktorii olmayan ancak gériintiilemeden fayda saglayacak hastalari belirleyebilmek icin
ipuglan bulmayi hedefledik.

Yontem: Hastane tibbi kayit sisteminden 1 Ocak 2023 ile 31 Aralik 2024 tarihleri arasinda 36 ayin altinda makrosefali nedeniyle takip edilen ve ndrogoriin-
tlileme yapilmis olan hastalarin kayitlari retrospektif olarak incelendi. Demografik bilgiler, nérogdriintiileme sonuglari, nérolojik muayene ve aile hikayesine
dair veriler toplandi. Yenidoganlar, genetik veya metabolik hastalik tanisi bulunanlar, travma, intrakraniyal kanama ve cerrahi dykiisii bulunanlar ile antenatal
hidrosefali tanili hastalar calisma disi birakildi.

Bulgular: Analize ¢alisma kriterlerini saglayan 95 hasta dahil edildi. Hastalarin %44’iinde (n=42) magnetik rezonans gériintileme, %33’liinde (n=32)
bilgisayarli tomografi, %64’linde (n=61) transkraniyal ultrasonografi yapilmigti. Toplamda 51 hastada anormal gériintiileme sonucu elde edilmig olup; 46
hastada diisiik klinik 6neme sahip bulgular (benign eksternal hidrosefali, hafif ventrikiil dilatasyonu, kiigiik araknoid kist); 2’si acil cerrahi girisim gerektiren
5 hastada ise yiiksek klinik 6neme sahip bulgular (galen ven anevrizmasi, basiya neden olan dev araknoid kist) mevcuttu. Goriintiilemede yiiksek Klinik
6nemli bulgu saptanan hastalarda daha sik gelisimsel gerilik, nérolojik defisit ve regresyon bulgular mevcuttu.

Resim1

9 aylik kiz, Galen ven anevrizmasi

Sonug: Kiigiik cocuklar, akut hidrosefalinin klasik semptomlari olmaksizin sadece makrosefali ile karsimiza gelebilir. Cerrahi girisim gereken iki hastada
mindr norolojik defisit ve ilerleyici beceri kaybi uyarici olmustur. Bununla birlikte normal ndrolojik muayene ve gelisim degerlendirmesi olan hastalarda
yapilan nérogériintiileme hastalarin takibine daha az katkida bulunmustur.

Anahtar Kelimeler: makrosefali, cocuk, hidrosefali
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PS-122 TRIPLE A SENDROMU: NOROLOJIK TUTULUM, 16 VAKA
OSMAN KiPOGLU1, HAYRULLAH MANYAS2, CEM BOLK3, CELIL YILMAZ4

1Kartal Dr. Liitfi Kirdar Sehir Hastanesi, Cocuk Nérolojisi Klinigi
28anlurfa Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Klinigi
3Sanlurfa Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Klinik Norofizyoloji

4Alanya Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk ndrolojisi Klinigi

Amag: Triple A sendromu tanisi ile izlenen pediyatrik hastalarda ndrolojik tutulumun varligi ve derecesi ortaya konularak, hastalarin izlemlerine norolojik
periyodik muayenelerin eklenmesini amagladik. Literatiirde nérolojik tutulum vaka sunumu seklinde nadir olarak tanimlanmigtir. Calismamizin Triple A
sendromu tanili hastalarda literatiirdeki en fazla nérolojik tutulumlu vaka icermesi nedeniyle klinisyenlere yol gosterecegi kanaatindeyiz.

Yontem: Cocuk endokrinolojisi kliniginden Triple A Sendromu tanisi ile takipli olup Gocuk Noérolojisi Klinigimize yénlendirilmis olan 22 vakanin dosyalari
retrospektif olarak incelendi. Norolojik tutulumun goriildiigii 16 hastanin semptomlari, muayenedeki nérolojik bulgulari, sistemde var olan beyin ve spinal
MR goriintiilemeleri, genetik sonuglari ve EMG bulgulari incelendi.

Bulgular: Toplamda 22 tane 0-18 yag arasi Triple A sendromu tanili hasta dosyalari incelendi. Bunlardan 5 tanesinde nérolojik tutulum olmadigindan
calismaya dahil edilmedi. Bir hastanin verilerine ulagilamadigindan calisma digi birakildi. Kalan 16 hasta calismaya alindi. Hastalarin hepsinde adrenal
yetmezlik tanist mevcuttu. Nérolojik muayenede en sik goriilen bulgu hiperrefleksi varligiydi. Azalan siklikta; Babinski pozitifligi, alt ekstremitede spastisite,
dorsifleksiyon kisithligi, yiirliylis bozuklugu, alt ekstremite distal kaslarda amiyotrofi diger nérolojik bugulardi( tablo1). Beyin ve spinal MRG'lerde patolojik
6zellik yoktu. EMG’de en sik bulgu torakolomber ve sakral segmentlerde on kék/6n boynuz tutulumu ile birlikte periferik aksonal néropati bulgulariydi.

Triple A Sendromu olgularimizin Demografik Ozellikleri, Nérolojik ve Elektrofizyolojik Bulgulari

Alt . I )
; | Eratram. | Dorsifl- o | Ylrdyds | Beyin ve
Aile No | VakaNo | Cinsiyet |Yas Genetik Mutasyon Akalazya M M eksiyon w Bozuk- Spinal EMG bulgularn
eksi ite Tonus ~ | Pozitifligi o
Kisithhig lugu MRG
Artisi
BILATERAL C8-
HOMOZIGOT ¢.1333 C>T p.Ar- T1 VE S1KOK,
Al Vi E 13 g445Ter (rs121918548) * * * * * * N KRONIK PARSIYEL
AKSONAL HASAR
HOMOZIGOT ¢.1333 C>T p.Ar- | + (OPERE YAYGIN ON KOK/
At v E 15 g445Ter (rs121918548) EDILMIS) | * * + * * N ON BOYNUZ
HOMOZIGOT ¢.1333 C>T p.Ar- | + (OPERE ) i ) i
A v E 7 g445Ter (rs121918548) EDiLMig) | * N NORMAL
SAGDA ST
A va £ 5 HOMOZIGOT c.1333 C>T p.Ar- | . i ) i ) N KOKUNDE OLASI
g445Ter (rs121918548) ILIMLI AKSONAL
HASAR
SAGDA L5-S1,
8-T1 ON KOK-ON
At V5 E 6 Hz?4'\g$ezrl((5r21201§?é%fs>)T PA- + - - - - N BOYNUZ, KRONIK
9 PARSIYEL AKSON-
AL HASAR
HOMOZIGOT ¢.1432 C>T, )
A2 V6 E 12 ToRA78 ((rs121918548)) + + + + N NORMAL
HOMOZIGOT ¢.1432 C>T,
A2 V7 E 7 TORATS ((rs121918548)) + + + - + N NORMAL
HOMOZIGOT ¢.1333 C>T p.Ar- | ) ; -
A3 V8 E 17 g445Ter (rs121918543) + + + + N ELDE EDiLEMEDi
HOMOZIGOT ¢.1333 C>T p.Ar- ; :
A3 V9 K 15 g445Ter (rs121918548) + - + - - N ELDE EDILEMEDI
SAGSI>L5VE
i 8-T1 KOK KRONIK
HOMOZIGOT % A
A V10 E 7 |- + - - - - N KOK VE/VEYA ON
¢.1066_1067deICT p.L356Vis 8 BOYNUZ MOTOR
NORON
SAGSI>L5VE
; 8-T1 KOK KRONIK
HOMOZIGOT A A
A4 V11 K 12 o |- + + + - + N KOK VE/VEYA ON
¢.1066_1067delCT p.L356Vis 8 BOYNUZ MOTOR
NORON
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oc
L At Dorsifl Yiiriyilg | Beyi
- ) . ~ - s Grdyd Beyin ve
— Aile No | Vaka No | Cinsiyet | Yas Genetik Mutasyon Akalazya Hiperrefi- | Ekstrem- eksiyon Babinski. | o | spinal EMG bulgulan
oo eksi ite Tonus Kisithlid Pozitifligi udiu MRG
= Artigi AISITG gy e
c__nl BILATERAL S1,
SAGDA C8-T1_
&= SEGMENTLERI,
[ A5 V12 E 17 HOMOZIGOT ¢.1432 C>T, . N . N ) N N KRONIK PARSIYEL
8 TpR478 ((rs121918548)) AKSONAL HASARA
& YOL AGAN ON
KOK/ON BOYNUZ
TUTULUMU
SAGDA S1 VE C8-
T1 SEGMENTLERI,
KRONIK PARSIYEL
A5 vz K 6 HOMOZIGOT c.1432 C>T, . . - - - - N AKSONAL HASARA
TpR478 ((rs121918548)) YOL ACAN ON
KOK/ON BOYNUZ
TUTULUMU
HOMOZiGOT C.398_399+2del |+ (OPERE YAYGIN ON KOK/
A6 via K 4 p.leut34fs EDILMIS) | * * * * * N ON BOYNUZ
HOMOZIGOT ¢.1432 C>T, ) ) )
A7 V15 E 16 ToRA78 ((1s121918548)) + + + + + N ELDE EDIiLEMEDI
YAYGIN ON KOK/
ON BOYNUZ, ON
A8 V16 E 10 HOMOZIGOT ¢.1333 C>T pAr- | | + + + - + N PLANDA MOTOR
g445Ter (rs121918548) LIF. AKSONAL
HASAR

Sonug: Pediyatrik Triple A sendromu tanisi alan hastalarin ilk ve en sik norolojik tutulum bulgusu hiperrefleksidir. EMG de segmental 6n kdk/6n boynuz
tutulumu 6n planda olmak iizere farkl spektrumda bulgular izlenmektedir. Alt ekstremite spastisitesi ve distal kas atrofisi agisindan vakalar izienmelidir.

Anahtar Kelimeler: ‘Triple A Sendromu’, ‘hiperrefleksi’, ‘EMG’
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PS-123 Atipik Zellweger sendromu: PEX16 gen mutasyonu
Basak Gékeay', Dilek Gavusoglu'
'Afyonkarahisar Saglik Bilimleri Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Afyon

Amag: Atipik Zellweger sendromu; nadir, mental durumun korundugu, ataksi, spastisite, ve uzundonem sag kalim siiresi 6zellikleri gbsteren PEX16 genin-
deki mutasyon ile iligkilidir.

Yontem: Atipik Zellweger sendromu tanisi alan bir gocuk olguyu sunuyoruz.

4311410719 431S0d

Bulgular: 4 yag 6 aylik erkek olgu dort ay énce baslayan sag ayagini siiriime sikayeti ile basvurusundabilateral alt ekstremitelerde DTR leri hiperaktif ve
bilateral babinski igareti pozitif olarakdegerlendirildi. Beyin ve torakolomber manyetik rezonans goriintilemesi ve serum ¢ok uzun zincirliyag asit analizi
dahil normal saptandi. Yapilan tiim ekzon analizinde PEX 16 geninde homozigotc.679C>T( p.Arg227Trp) varyanti tespit edildi.

Sonug: ilerleyici spastik paraparezi ayirici tanisinda ender gériilse de atipik Zellweger sendromununda yer almasi énerilir.

Anahtar Kelimeler: Atipik Zellweger sendromu, PEX 16 geni, ilerleyici spastik paraparezi.
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PS-124 Atipik Bir GBS Varyanti: Gocukluk Caginda Miller Fisher Sendromu — iki Olgu Sunumu
Ezgi Caglar’, Burgin Gondilli Polat', Sonay Sahan Arslan’, Meltem Gobanogullan Direk', Mustafa Komiir', Getin Okuyaz'
"Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dah, Mersin

Amag: Miller Fisher Sendromu (MFS), Guillain-Barré Sendromu’nun (GBS) nadir bir alt tipi olup, oftalmopleji, ataksi ve arefleksi ile karakterizedir. Gocukluk
caginda nadir goriilmesi nedeniyle tanida gecikmeler yasanabilir. Kraniyal sinir tutulumu ve yiirime gii¢liigi ile bagvuran hastalarda MFS akilda tutulmalidir.
Burada, yiirlime bozuklugu ile bagvuran iki olgu sunulmustur.

Yontem: Olgu 1: 8 yasinda kiz hasta, yiiriime giicliigii nedeniyle acil servise basvurdu. Oykiisiinden ii¢ hafta 6nce gegirdigi tist solunum yolu enfeksiyo-
nunun ardindan 6nce sag, sonra sol gdziinde pitozis gelistigi dgrenildi. Yiirimede giiclii§ii gelisen hastanin ndrolojik muayenesinde letarji, oftalmopleji, sol
gozde belirgin pitozis, dismetri ve ataksi saptandi. Lumbosakral MRG’sinde kauda ekuina diizeyinde Guillain-Barré sendromu ile uyumlu kontrastianma
izlendi. BOS incelemesinde albuminositolojik dissosiyasyon tespit edildi. Hasta cocuk ndroloji servisine yatirildi ve 5 giin boyunca intravendz immiinoglo-
bulin (IVIG) tedavisi uygulandi.

Oftalmopleji ve Pitoz

-4 ’ )

Ust siradaki resimler Olgu 1’ e ait olup hastanin oftalmopleji ve pitozu gériilmektedir. Alt siradaki resimler Olgu-2’ye ait olup hastanin oftalmoplejisi gérilmektedir
Bulgular: Olgu 2: 10 yasinda kiz hasta, ¢ift gérme ve bas adrisi sikayetleriyle getirildi. Bir hafta 6nce gecirilmis USYE 6ykiisii mevcut olan hastanin nérolojik
muayenesinde de bilateral oftalmopleji, ataksi ve arefleksi tespit edildi. Beyin MRG'si ve lumbosakral MRG’si normal olup, BOS’ta albuminositolojik disso-
siyasyon saptandi. IVIG tedavisi sonrasi erken donemde hastada belirgin Klinik diizelme gdzlendi.

Sonug: Sonug: Yiiriime giicliigii ve kraniyal sinir tutulumu ile bagvuran hastalarda Miller Fisher Sendromu mutlaka akilda tutulmalidir. MFS’de beyin ve
spinal MRG genellikle normaldir ve tani igin esas belirleyici, klinik bulgular ve BOS incelemesidir. Erken tani ve IVIG tedavisi ile prognoz genellikle iyidir. Tam
ivilesme siirecinin 6 ay icinde tamamlandigi bilinmektedir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi, Pitozis, Oftalmopleji
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PS-125 Pediatrik Popiilasyonda Psddotiimor Serebri: Tanida Goriintiilleme ve Klinik Degerlendirmeler ile Tedavi Seceneklerinin Retrospektif
Analizi

Naz Kadem', Mustafa Halk', Hiiseyin Bahadir Senol', Dilek Sénmezoglu', Ceren Sariogluz, Ayse ipek Polat', Handan Giileryiiz2, Adem Aydin’, Ayse Semra
Hiz', Ulug Yig'

"Dokuz Eylil l:/:ni versitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dali

2Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Radyoloji Bilim Dali

Amag: Psodotiimér serebri (PTS) sendromu; yer kaplayici lezyon olmaksizin intrakraniyal basing artigi olarak tanimlanir. Pediatrik popiilasyonda insidans
0,63-0,9/100000’dir. Puberte dncesi kiz ve erkeklerde egit, sonrasinda kizlarda daha sik goriilir. Bas agrisi, gérme bozukluklari ile bulanti-kusma gibi
semptomlar vardir. Erken tani ve tedavi, ciddi komplikasyonlarin énlenmesi agisindan nemlidir.

Yontem: 2010-2024 yillarinda klinigimizde takip edilen, PTS’li hastalar retrospektif olarak incelendi. Demografik ve klinik bilgiler hasta dosyalarindan, MR
goriintiileri ve laboratuvar degerleri ise hastane sisteminden incelendi. Sella yiiksekligi, optik sinir (0S) kilif dilatasyonu 6l¢iildii, OS tortiozitesi, posterior
sklera diizlesmesi, OS protriizyonu, lateral siniis yapisi, siniis venosus stenozu, Meckel olugu dilatasyonu bulgulan kaydedildi.

Bulgular: Toplam 39 hastanin (26 kiz) bagvurudaki yas ortalamasi 11,97 (3,99 SD) bulundu ve 16 hasta (%41) prepubertaldi. En sik bagvuru nedenleri bag
agnisi (22 hasta (%56,4)), cift-bulanik gorme ile tinnitustu ve ilk sikayet siiresi 1,4 (IQR 0,5-4) haftaydi. En sik bulgu abdusens palsiydi (13, %33), hastalarin
9'u obez, 10'u fazla kiloluydu ve 9 hastada (%23,1) hipertansiyon vardi. MR gériintiilemelerde bos sella (7, %17,9), OS kilif dilatasyonu (18, %46,2), 0S
tortiozitesi (16, %41), posterior sklera diizlesmesi (18, %46,2), perioptik subaraknoid genigleme (17, %43,6), lateral siniis yapisal darligi (19, %48,7) bu-
lundu. Tedavide ilk tercih asetazolamiddi (34, %87,2), 2 hastada cerrahi tedavi uyguland, tedavi siiresi ilk vizite kadar 4 haftaydi (IQR 3-8). En sik bagvuru
yaz mevsimindeydi (15, %38,4).

Sonug: Bu calisma, pediatrik PTS hastalarinin klinik ve radyolojik dzelliklerinin genig bir hasta grubunda degerlendirmesi, radyolojik bulgularin detay-
landinimasi agisindan énemlidir. Elde edilen veriler bu hasta grubunun daha iyi anlagiimasina, etyoloji ve taniya yonelik stratejilerin geligtiriimesine katki
saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: idiopatik intrkraniyal Basing Artisi, Psodotiimér Serebri, Papil Odem
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PS-126 Pozitif Serum Anti-Gangliozid GD3 IgG Antikoru ile iligkili Bir izole Okiilomotor Sinir Paralizisi Vakasi
Naz Kadem', Mustafa Halk', Hiiseyin Bahadir Senol', Dilek Sénmezoglu', Ayse ipek Polat', Adem Aydin', Ayse Semra Hiz', Ulug Yis'
"Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dall

Amac: izole okiilomotor sinir paralizisinin bilinen ana nedenleri arasinda konjenital nedenler, kafa travmasi, serebrovaskiiler iskemik hastalik, neoplazmlar,
anevrizmalar, postoperatif iyatrojenik hadiseler, demiyelinizan, migren ve enfeksiyoz nedenler yer alir. Anti-gangliozid antikorlari, Guillain-Barre sendromu
ile iligkilendirilmigtir, nadiren kraniyal sinirler etkilenmektedir.

Yontem: Hasta 2024 yili eyliil ayindan beri klinigimizde takip edilmektedir. Klinik 6zellikler, MRG calismalari, laboratuvar bulgularn hasta dosyasi ve hastane
sisteminden elde edilmigtir.

Bulgular: Sekiz yas kiz hasta, ani baglayan ¢ift gérme sikayetiyle bagvurdu. Akraba olmayan ebeveynlerden miadinda dogdu ve nérogeligimi yasina uygun-
du. Fizik muayenede, sag tarafta pitoz, anizokori, ekzotropya, sagda ige bakig kisithigi mevcuttu ve pupil direk ve indirekt 1sik refleksleri yoktu. Kas giic-
siizligii yoktu ve derin tendon refleksleri normaldi. izole okiilomotor sinir paralizisi olarak degerlendirildi. Sinir ileti calismalari normaldi. LP’de, enfeksiyon
veya inflamasyon bulgusu yoktu. Anti-Mog ve Anti-Aquaporin-4 antikorlari negatif bulundu. Beyin MRG’de, sagda genislemis perioptik BOS araligi ve sag
optik papillada diizlesme gériildii. Optik papillaya yakin optik sinirde T2’de hafif sinyal artisi gézlendi. MR anjiyografi normaldi. Serum Anti-GD3 IgG pozitif
bulundu. CMV enfeksiyonu bulgusu yoktu. Toplam 2 gr/kg IVIG tedavisi aldi. Takipte ¢ift grme geriledi, pupil 1sik refleksi alinmaya baglandi ve ice bakig
kisitliligi tamamen geriledi.

Okiilomotor paramizi bulgulari, takipteki degisimi

Sonug: Anti-GD3 antikorlarina bagl izole okiilomotor sinir paralizisi nadirdir, bu nedenle pitoza neden olan bu nadir vaka, okiilamotor sinir paralizisi ayirici
tanisi ve yonetimi konusundaki farkindaligi artirmak amaciyla sunulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: okiilamotor sinir paralizisi, anti-gangliozid antikor, Anti-GD3 antikor
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PS-127 Multisistemik Tutulum ve Ensefalopati ile Seyreden Agir Bir Juvenil Baglangich Sistemik Lupus Eritematozus Vakasi
Aykut Demir', Dilara Unal?, Ozge Basaran?, Bora Giilhan?, Selin Aytag*, Diclehan Orhan?, iorahim Oncel, Dilek Yalnizoglu'

"Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Néroloji Bilim Dal
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Romatoloji Bilim Dali
SHacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dal
“Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji Bilim Dali
SHacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Patoloji Bilim Dali

Amag: Sistemik lupus eritematozusda (SLE) ndropsikiyatrik tutulum, 6nemli bir morbidite ve mortalite sebebidir. Burada multisistem tutulumlu ndropsiki-
yatrik SLE (NPSLE) tanisi alan bir erkek hastay sunuyoruz.

Yontem: Olgu Sunumu

Bulgular: 12 yasindaki erkek hasta, 10 giindiir devam eden ates, uyku hali ve iki aydir siiregelen kilo kaybi sikayetleriyle hastanemize yonlendirildi.
(Ozgecmisinde dért ay dnce boyunda lenfadenopati saptandii ve tetkik edildigi 6grenildi. Sistemik muayenesinde fotosensitivite, malar ve yaygin ma-
killopapiiler dokiintii, hepatomegali, plevral efiizyon ve akrosiyanoz saptandi. Norolojik muayenesinde biling bulanikligi, ajitasyon ve deliryum mevcuttu
ek norolojik defisit saptanmad. Ayirici tanilarda otoinflamatuar hastaliklar, lenfoma ve sepsis yer almaktaydi. Laboratuvar testlerinde; pansitopeni, direkt
Coombs testi pozitifligi, hiperferritinemi, hipofibrinojenemi, hipertrigliseridemi, hipokomplementemi, makroskopik hematiiri, nefrotik proteiniri, pankreatik
enzim yiiksekligi ve ANA antikorlari tespit edildi. BOS analizleri normaldi. Kraniyospinal MRG’de hafif serebral atrofi saptanirken, EEG bulgulan ensefalopati
ile uyumluydu. Deri punch biyopsisi lupus dermatitini dogruladi ve bobrek biyopsisi sinif lIA lupus nefriti ile uyumluydu. Dig merkezde yapilan eksizyonel
lenf nodu biyopsisinin yeniden degerlendirilmesi nekrotizan histiyositik reaksiyonu gdsterirken, kemik iligi aspirasyon biyopsisinde hemofagositik aktivite
saptandi. Bu bulgular dogrultusunda hasta, SLE ile iligkili makrofaj aktivasyon sendromu tanisi aldi.Pulse steroidler, anakinra, siklofosfamid, plazmaferez ve
IVIG tedavileri uygulandi. idame tedavisi hidroksiklorokin ve kortikosteroid verildi. Hastanin takibinde ensefalopati ve sistemik semptomlarinda iki ay icinde
belirgin diizelme gozlendi, ancak taburculuktan ti¢ ay sonra hafif biligsel ve davranigsal bozukluklar devam etmekteydi.

Sonug: SLE zemininde parankimal veya vaskiiler tutulum olmaksizin gelisen ensefalopatinin patogenezinde sistemik inflamasyon, sitokin firtinasi ve santral
sinir sistemine gecen otoantikorlarin rol oynadigi diistinilmektedir. NPSLE varligi hastaligin siddetini gésterir ve morbidite ve mortalite ile yakindan iligkilidir.

Anahtar Kelimeler: Sistemik Lupus Eritematozus; Merkezi Sinir Sistemi, Noropsikyatrik Semptomlar, Juvenil Baglangigh SLE
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PS-128 Fokal Kortikal Displazi Tamisina Gidiste Gift Kér Analiz Galismasi

Kiymet Kecelioglu Binneﬁog‘lu‘, Eda Aimus?, Ozge Yapic?, Erhan Biyikli2, Burcu Karakayall', Giilten Oztiirk', ismail Hakki Akbeyaz', Bilgihan Bikmazer',
Zeynep Yilmaz', Seyma lyigenyiirek', Elif Acar Arslan', Olcay Unver', Dilsad Tiirkdogan'

"Marmara l:/:niversitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dali

2Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji Anabilim Dali

Amag: Fokal Kortikal Displaziler (FKD) gesitli histolojik alt tipleri olan, diizensiz kortikal laminasyon, sitomimari lezyonlari ve beyaz cevher anormallikleri olan
beynin gelisimsel anomalileridir.Radyolojik olarak, korteks kalinliginin fokal degisimi saptandiginda, beyaz ve gri cevher ayriminda bulaniklagsma ile birlikte
T2 flair sekansta hiperintens goriiniim saptanmasi FKD tanisini diisiindiirmelidir. Kranial MRI’in gekim kalitesi ve yorumlayan radyologun yorumu énemlidir.

Yontem: Klinigimizde fokal kortikal lezyonlari olan hastalarin radyolojik gériintiilemeleri bu konuda deneyimli radyoloji hekimleri ile retrospekif olarak cift
kor sekilde reanaliz edildi.Epilepsi cerrahisi gegirmis olan ve bilinen kortikal malformasyon tanisi olan hastalar ¢alismaya dahil edilmedi.

Bulgular: MR gériintiilemeleri tanisal olan 57 (26 kiz, 31 erkek) hastanin verileri degerlendirildi. Hastalarin mevcut yag ortalamasi 14 + 5 olup nébet ilk
baslangi¢ ay! ortanca degeri 57 ay(min:0; max:168).Hi¢ ndbet gecirmeyen 15 hasta (%26) bulunmaktadir. Tim hastalarda direngli epilepsi orani %28 dir.
Her iki radyolog 37 hastada FKD diigiinmedi, bu hastalardan 12 sinde birebir ayni tanilar belirtildi. Pediatrik Radyolog tarafindan toplamda 18 hastaya,ndro
radyolog tarafindan 12 hastaya FKD tanisi kondu. Her iki radyolog tarafindan FKD+ oldugu belirtilen toplamda 10 vaka vardi.Bu vakalarda direncli epilepsi
orani %30 iken,yalnizca bir radyolog yorumu ile FKD oldugu disiiniilen 10 hastada bu oran %10 olarak saptanmigtir.Her iki grupta ndbet baglangic dénem-
leri ortanca degerleri sirasiyla 85 ay (min:12; max:156) ve 75 ay (min:12; max 144)dur.

FKD tani dagilim tablosu

FXD Pediateik Noro Ortak Tam -
yolog yolog
10 (Taman birebir ortak

Var 18 12 o te)
Yok Ty .« I7 (12 hasta Direbir ortak naz

1a0e olmegtic)

Degertendiriemed) 0 1
Tablo 1

Sonug: FKD var/yok tanimlamasinda %82 oraninda benzer yorum yapildigi goriilmiigken alt grup siniflamasinda benzer raporlama oraninin %38'e diistiigii
gorilmstdr.FKD’nin radyolojik tanisinda raporlayan radyoloji hekiminin deneyimi ve yorumu da énemli bir etken olup klinik bulgulari kuvvetle FKD digiin-
diiren olgularda negatif MRI raporlarinin yeniden degerlendirilmesi dnerilir.

Anahtar Kelimeler: Fokal Kortikal Displazi, Epilepsi
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PS-129 Goz Kapagi Myoklonisi Statusunda Zonisamid Kullaniminin Yeri

Burcu Pariltan Kiiciikalioglu', Beril Dilber!
"Karadeniz Teknik Universitesi Cocuk Sagligii Ana Bilim Dali Cocuk Néroloji Bolimii

Amag: Goz kapad myoklonik epilepsisi, antiepileptik ilaclara genel olarak direngli bir epilepsi tiriidiir. Bu vaka sunumu ile g6z kapagi myoklonik epilepsi-
sinde zonisamid kullaniminin nébet sikhgini azaltma iizerine olan etkisini ortaya koymak amaclanmistir.

Yontem: Hastanemize Ocak 2025'de g6z kapagi myoklonik epilepsisi statusu ile bagvuran 10 yas kiz hasta degerlendirilmistir. Direncli ndbetleri olan has-
tanin tedavisinde kullanilan antiepileptik ilaclara verdigi yanitlar degerlendirilmis ve birbiriyle kargilagtiriimistir. Zonisamid etkinliginin tespitinde olgumuzun
nobet glinligiindeki ndbet sikliklar esas alinmigtir. Zonisamid, 1 mg/kg/giin ve 2 dozda baslanmis, haftalik 172 mg/kg/giin doz artigi yapilarak maksimum
12 mg/kg/glin dozuna ¢ikilmasi planlanmigtir.

Bulgular: Géz kapagi myoklonik epilepsisi nedeniyle takipli hastanin hastane yatisinda birden ¢ok kez status olusturacak kadar direncli ndbetleri olmugtur.
EEG monitorizasyonda takip edilen hastanin burdaki ndbetinde EEG’de polispikeler izlenmistir. Bu ndbetlerin 6zellikle midazolam sonrasi dramatik sekilde
diizeldigi gézlemlenmigtir. Etosiiksimid ve lamotrigin tedavileri ile bir degisiklik olmadigi gériilmis, bu ilaglar hasta i¢in etkisiz olarak degerlendirilmigtir.
Hastane yatisinda siirekli intravendz midazolam infiizyonu verilmek zorunda kalinan hastanin ozellikle zonisamid tedavisi sonrasi midazolam infiizyonu
azaltilarak kesilebilmis ve ndbetlerinin kontrol altina alinmaya bagladigi goriilmistiir.

Sonug: Sonug olarak zonisamid tedavisinin, etkili ve giivenli bir tedavi secenegi oldugu, goz kapagi myoklonik epilepsilerinde daha yaygin olarak birinci
basamak tedavilere ek olarak baglanabilecegi diigtiinilmekle birlikte daha ¢ok olguyu kapsayan calismalarla desteklenmesi gerektigi kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: zonisamid, epilepsi, myoklonik
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PS-130 Perioperatif Degerlendirme Acisindan Gocuk Nérolojisi Béliimii’'ne Danigilan Hastalarin Degerlendirilmesi
Seniz Senol', Hiiseyin Bahadir Senol?, Ayse ipek Polat2, Adem Aydinz Ayse Semra Hiz2, Ulug Yig?

"Dokuz Eylil l:/:niversitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali
2Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Ndrolojisi Bilim Dali

Amag: Bu calismada Gocuk Nérolojisi Poliklinigi’ne perioperatif danigilan olgularin; demografik, Klinik dzellikleri, goriintileme bulgulari ve ek hastaliklari
degerlendirilerek komplikasyon risklerinin saptanmasi amaglanmigtir.

Yontem: Bu retrospektif calismada, Gocuk Norolojisi Bilim Dali’na perioperatif neriler agisindan danigilan 455 hastanin verileri analiz edilmistir.

Bulgular: Hastalarin %8,8’inde erken, %11,4’linde ge¢ postoperatif komplikasyon gelisti. Her iki komplikasyon grubunda en sik goriilen ndrolojik kompli-
kasyon ndbet, noroloji disi komplikasyon ise enfeksiyondu. Kadin cinsiyette, serebral palsi tanili, hematolojik&onkolojik ve gastroenterolojik komorbiditesi
bulunan; biling, kranial sinir ve kas giicii muayenesinde patoloji saptanan hastalarda erken postoperatif komplikasyon gelisme riski daha yiiksek saptandi.
Lojistik regresyon analizlerine gére; hastanin biling durumunun kapali sedatize olmasinin erken postoperatif komplikasyon riskini 12,7 kat arttirdidi sap-
tandi (p<0,001). Bir yag alti grupta, epilepsi ve ndrometabolik sendrom tanili, gastroenterolojik ve solunum sistemi iligkili komorbiditesi bulunan; biling,
kas giicli ve refleks muayenesinde patoloji saptanan hastalarda ge¢ postoperatif komplikasyon gelisme orani daha yiiksek saptandi. Lojistik regresyon
analizlerine gbre; hastada gastroenterolojik hastalik bulunmasinin ge¢ postoperatif komplikasyon riskini 2,5 kat arttirdi§i saptandi (p<0,001).

Sonug: Postoperatif komplikasyonlarin gelisiminde cinsiyet, tani, komorbiditeler ve ndrolojik muayene bulgulan etkilidir. Tim bu bulgular, komplikasyon
riskini azaltmak icin preoperatif degerlendirmelerin titizlikle yapiimasinin ve yiiksek riskli gruplara yonelik proaktif yaklagimlar gelistirilmesi gerektigini
gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: anestezi, komplikasyon, néroloji goriisi
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PS-131 Otistik Ozellikler ile Basvuran Gocuk Olgu: Megakoniyal Konjenital Muskiiler Distrofi
Mehmet Bastemur
'Glilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Néroloji BD

Amag: Megakoniyal konjenital muskiiler distrofi (KMD), CHKB gen mutasyonuna bagli, otozomal resesif gecis gésteren multisistemik bir hastaliktir. Global
gelisim geriligi ile bagvuran, otistik dzellikler gésteren ve megakonial KMD tanisi alan bir ¢ocuk olguyu sunmayi amagladik.

Yontem: Global gelisim geriligi ile basvuran hasta klinik, radyolojik ve genetik olarak degerlendirildi. CK diizeyi hafif yiiksek bulundu. Genetik analizinde
CHKB geninde homozigot mutasyon saptandi.

Bulgular: Bes yasinda olan kiz hasta, konugma geriligi, yiirime giicligli yakinmalari ile bagvurdu. Konugmasinin 3-5 kelime ile sinirlh oldugu, komut al-
madigi, akran etkilegiminin ve sosyal iletisiminin kisithlik gdsterdigi, stereotipik hareketler yaptigi ve 3,5 yaginda yiiriidiigii ancak yiirimenin diiz zeminle
sinirl oldugu belirtildi. Soygegmisinde, ebeveynlerin teyze ¢ocuklari oldugu dgrenildi. Fizik muayenede ciltte kuruluk, nérolojik muayenede oryantasyon ve
kooperasyon kisitlilidi, lordotik yiiriiylis, desteksiz kalkamama ve hipoaktif derin tendon refleksleri (DTR) saptandi. Serum kreatin kinaz (CK) seviyesi hafifce
yiiksek(415 mg/dI) bulundu. Beyin manyetik rezonans gériintiileme, elektromiyografi ve ekokardiyografi (EKO) bulgular normaldi. Elektroensefalografide
(EEG), multifokal yerlesimli diken-dalga desarjlan gozlemlendi. Genetik incelemede, CHKB geninde 5.ekzonda C.677+1G>A homozigot mutasyon tespit
edilerek megakoniyal KMD tanisi konuldu. Segregasyon analizi sonucunda, anne ve babada ayni gende heterozigot mutasyon oldugu belirlendi. Megako-
niyal KMD, motor ve dil alaninda gerilik, otistik dzellikler, iktiyozis benzeri deri degisiklikleri, kardiyak tutulum (dilate kardiyomiyopati), isitme kaybi, nébet,
EEG anormallikleri ile karakterizedir.

Sonug: Multisistemik tutulum, yiiksek CK seviyeleri ve kas biyopsisinde patolojik bulgular, megakoniyal KMD agisindan énemli ipuglar sunmaktadir. Global
gelisim geriligi, ciltte kuruluk ve otistik ozelliklerle birlikte yilksek serum CK seviyeleri goriilen ¢ocuk olgularda, Megakoniyal KMD ayrici tanida diistindil-
melidir.

Anahtar Kelimeler: Megakoniyal KMD, Otistik Ozellikler
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PS-132 Piriivat Dehidrogenaz Eksikliginin Nadir Bir Fenotipi: Egzersizle indiiklenen Paroksizmal Diskinezi
Anil Gok', Gokge Cird", Ayfer Sakarya Giines', Leman Tekin Orgun’, Biilent Kara'
"Kocaeli Universitesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali

Amag: Paroksizmal diskineziler (PD), ataklar halinde ortaya ¢ikan, istemsiz hareket bozukluklariyla karakterize heterojen bir grup hastaliktir. Paroksizmal
egzersizle indiiklenen diskinezi (PED), egzersiz sonrasi tetiklenen, genellikle alt ekstremitelerde gdriilen distoni ve koreatetoz ataklariyla seyreder. Etyoloji-
sinde GLUT-1 eksikligi sendromu, PRRT2 mutasyonlari ve mitokondriyal hastaliklar yer almaktadir.

Yontem: Egzersizle indiiklenen diskinezi tanisiyla tetkik edilen ve piriivat dehidrojenaz eksikligi saptanan 15 yagsinda kiz olguda klinik seyir ve tedavi yak-
lagimi sunulacaktir.

Bulgular: 15 yaginda kiz olgu, 2 yasindan itibaren olan, egzersizle tetiklenen, sag ayaginda distoni ve gii¢ kaybi ile baglayan, istirahatle diizelen ataklar
nedeniyle 6 yasinda basvurdu. Nadiren yemek yerken sag elde de benzer kasilmalarin oldugu dgrenildi. Norolojik muayenesi dogal, kranyal ve spinal MR
goruntileri normaldi. PED diigtiniilen vakada GLUT-1 eksikligini diglamak i¢in BOS glukoz seviyesi 6lgiildii ve normal bulundu. PRRT2 ve GLUT-1 agisindan
genetik analiz yapildi. PRRT2 ve GLUT-1 eksikligi agisindan varyant saptanmayan hastadan WES analizi istendi. PDHA1 geninde ¢.482A>G (p.Y161C) hete-
rozigot patojen varyant tespit edilerek Piriivat Dehidrogenaz Eksikligi (XLD) tanisi konuldu. Hastaya tiamin (B1) tedavisi baglandi ve ketojenik diyet onerildi.

Sonug: Olgumuz, PED ayirici tanisinda mitokondriyal hastaliklarin, 6zellikle de PDH eksikliginin géz dniinde bulundurulmasi gerektigini vurgulamaktadir.
Hastaligin klasik belirtecleri olan yiiksek serum laktati veya ndrogériintiileme anormallikleri her zaman mevcut olmayabilir. PDH eksikligi, limctil seyreden
erken baslangicl ensefalopati ile giden laktik asidoz kadar agir bir tabloya neden olabilecegi gibi, sadece izole egzersiz iligkili paroksizmal diskineziyle de
seyredebilir.

Anahtar Kelimeler: paroksizmal diskinezi, piriivat dehidrogenaz, egzersiz iligkili distoni
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PS-134 Direncli Epilepsi,Epilepsi ve Saglikh Gocuklarda Biyobelirte¢ Olarak MikroRNA Arastiriimasi
irem Sahan Seref', Parvana Amrahova', Tugba Hirfanoglu’, Ercan Demir', Esra Serdaroglu’, Zeynep Oztiirk', Miicahit Kaya, Ebru Arhan’

'Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néiroloji
2A&D Genetik Degerlendirme Merkezi Laboratuvar

Amag: Epilepsi, patogenezi heniiz tam olarak aydinlatilamayan, tekrarlayan ndbetlerle seyreden kronik ndrolojik hastaliklardan biridir. Son zamanlarda
yapilan aragtirmalarda epilepsi hastalarinda mikroRNA (miRNA) ekspresyonun degisiklik gdsterdigi belirlenmistir. Mevcut ¢calismamizin amaci, biyobelirteg
olarak miRNA (miR-27-a3p; miR-181a; miR-21-5p; miR-103a, miR221; miR-222; miR-8071) ekspresyonu ile epilepsi prognozundaki roliinii belirlemektir.

Yontem: Calismamizda 34 direncli epilepsi, 31 epilepsi ve 29 saglkli cocuk olmak {izere toplam 94 gocuk prospektif olarak incelenmigtir. Her (i gruptaki
gocuklardan planli alinan kanlarin yaninda ayrica bir heparinli tiipe kan alinarak -4 derecede saklanmig ve ardindan Total RNA izolasyon, Poly (A) Polimeraz
islemi, ReverseTranskripsiyon islemi ve microRNA hidroliz prob gPCR gen ekspresyon islemi yapilarak biyobelirtec olarak miRNA (miR-27-a 3p; miR-181a;
miR-21-5p; miR-103a miR221; miR-222; miR-8071) ekspresyonu caligilmistir.

Bulgular: Her 3 grupta miRNA ekspresyonlarinin sonuglarina bakildiginda miR-222 ekspresyon diizeyleri, direncli epilepsi hastalarinda en yiiksek bulunmus,
bunu epilepsi hastalarinin ekspresyon diizeleri takip etmis ve saglikli cocuklarda ise en diigiik olarak saptanmigtir. Her (i¢ grup, istatistiksel olarak birbirleri
ile kargilagtirnildiginda, miR-222 ekspresyon degerinde direngli epilepsi tanili hastalar ile saglikh gocuklar arasinda anlamli fark bulunmusgtur(p=0,038). miR-
21-5p, miR-8071 ve miR221 ekspresyon degerleri direncli epilepsi>epilepsi>saglikli seklinde siralanmig olarak bulunmug ancak her ii¢ grubun birbirleri ile
karsilagtinimalarinda istatistiksel olarak anlaml fark bulunamamigtir. miR-27-a3p, miR-103a, miR-181a ekspresyon degerleri ise direngli epilepsi>saglik-
li>epilepsi seklinde siralanmig olarak bulunmus ve tiim gruplarin birbiriyle kargilagtinimasi ise istatistiksel olarak anlamsiz bulunmustur.

Sonug: Epilepsi hastalarinda miR-222 miRNA biyobelirte¢ olarak tespiti ile hastalarin tedavi plani diizenlenebilir, tedavi etkinligini arttinlabilir. Ek olarak,
ebeveynler de epilepsinin prognozu hakkinda en dogru gekilde bilgilendirilebilir.

Anahtar Kelimeler: Epilepsi, miRNA, Direncli Epilepsi
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PS-135 NADIR BiR LOKODISTROFi OLAN JUVENIL FORM ALEXANDER HASTALIGI: BIR OLGU SUNUMU
Adnan Ayvaz', Gigdem Ozlem Zafer', Behice Kaniye Yilmaz'
"Kanuni Sultan Stileyman Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: Juvenil form Alexander hastaligi genellikle (i ile on dort yaslari arasinda nadir goriilen, merkezi sinir sistemindeki beyaz cevherin dejenerasyonuyla
karakterize otozomal dominant distrofik bir hastaliktir. Semptomlar infantil formuyla benzerlikler gésteren ancak ilerlemesi daha yavas olan, etkilenen
bireylerde psikomotor gerilik, beyin sapi semptomlarinda, konusma ve yutmada zorluk, ndbetler ve spastisitenin goriildiigu ilerleyici bir Iokodistrofidir (1).
Rosenthal lifleri astrositlerin temel ara liflerinden Glial fibriler protein (GFAB)’tan olusmaktadir ve hastaligin genetik temelini de GFAB genindeki mutasyonlar
olusturmaktadir (3). Bu olgu sunumunda on iki yasindaki kiz hasta tipik klinik ve MRG dzellikleriyle Juvenil form Alexander hastaligi olgusu olarak sunul-
maktadir.

Yontem: Olgu sunumu

Bulgular: On iki yaginda kiz hasta son iki aydir yiiziiniin sag tarafinda, sag gozde ve agzin sag kisminda 1-2 saniye siiren kasilma, bas agrisi ve uyku
diizeninde bozulma sikéyetleri ile acil servise bagvurdu. Fizik muayene bulgularindan viicut agirhgi: 37 kg (SDS: -0,91, Persentil: 18,14), boy uzunlugu: 131
cm (SDS: -2,76, Persentil: 0,29) idi. Norolojik muayene bulgulari normal bulundu. Géz dibi muayenesinde bilateral papil ddemi oldugu goriildii. Laboratuvar
bulgulari normal idi.

MRG goriintiileri

n
F N

\ 4

Resim 1: a, b) Aksiyel T2 AG ve FLAIR’de bilateral frontal lobda beyaz cevherde subkortikal U fibrillerini yer yer tutan, korpus kallozum genu ve posteriorde internal kapsul
anterior bacagi ve her iki talamus anteriomedialine uzanan yaygin sinyal artiglari kaydediliyor. ¢) Postkontrast T1 AG’de tammlanan bélgelerde patolojik kontrastlianma
saptanmiyor. d) Aksiyel BT incelemede tutulum dtizeyinde yaygin hipodens gériiniim izleniyor.

Sonug: Hastanin klinik ve radyolojik bulgular dogrultusunda taninin Juvenil form Alexander Hastali§i oldugu diisiinildi. Bu hastalarin yonetiminde nébet
onleyici ilaglar, antispazmodikler, enfeksiyonlar igin antibiyotik tedavisi, gerekli durumlarda fizik destek tedavileri ve VP shunt kullanilabilmektedir.Hastaligin
tanisinin konulmasi igin klinik bulgular, manyetik rezonans gdriintileme (MRG) bulgulari ve GFAP'In patojenik varyantinin gosterildigi genetik inceleme ile

desteklenmelidir.

Anahtar Kelimeler: Aleksander hastali§i, Juvenil form
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PS-136 DIRENGLI EPILEPSI ILE iZLENEN GOCUKLARDA NUTRISYON PROFiLi
Ayse Akcay', Alev Elgi Karaduman', Zeynep Oztiirk', Esra Serdaroglu', Ebru Arhan', Ercan Demir’, Tugba Hirfanoglu®
'Gazi Universitesi Hastanesi, Ankara

Amag: Epilepsiyle beslenme arasindaki iligki uzun stiredir tartigiimaktadir.Direngli epilepsi ile izlenen hastalarda malnitrisyon riskinin saglikli ve ilaca yanith
epilepsi hasta popiilasyonuna gére daha fazla olabilecegi 6n gortilmistir.Calismamiz direnli epilepsiyle izlenen ¢ocuklarin niitrisyonel durumunu, malnit-
risyon sikligini/derecesini, gastrointestinalsistem {izerine etkilerini,takviye edici iriin kullamim sikhidini,dispeptik yanetkileri ve sonrasinda hasta izleminde
dikkat edilmesi gereken durumlarin aydinlatiimasini amaglanmaktadir.

Yontem: Gazi Universitesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Noroloji BilimDali klinigimizde, Video E.EG.Monitorizasyon Unitesi'nde 1ay-18yas direncli epilepsi ile
takip edilen ¢ocuklarin ebeveynlerine bilgilendirilmis onam alindiktan sonra“Direngli Epilepsi lle Izlenen Gocuklarda Niitrisyon Profili Anketi”sorulari yonel-
tilerek gergeklestirilmistir.Calismaya 110 direncli epilepsi hastasi dahil edilmistir.

Bulgular: AEi tedavisinden once kabiziik %7,3 iken, tedaviden sonra %37,3 oldugu goriilmiistiir. Kullanilan ilag sayisindaki her artig kabizlik ihtimalini
1,5kat artirmakta oldugu saptanmistir(p<0,05).Kabizigi olanlarin yalnizca %46,8'inin kabizlik icin medikal tedavi kullandigi gériilmiistiir AEl dncesinde
%66,4’(i normal igtahli hastalarin %19,1’i artmis, %14,5'i kot istaha sahipken; tedavi sonrasi %32,7’si artmig,%49,1’i normal, %18,2’si kétii istaha sahip
olmusgtur(p<0,05).Malniitre hastalarin%75'’i enteral beslenme destegdi almadigi;malniitre hastalarin yalnizca%3,6’s1 kilo almak igin diyet yaparken,fazla kilo
ve obezitesi olanlarin yalnizca%7,7’si kilo vermek icin diyet yaptii gériilmiistiir Agir-orta malniitrisyonlu ocuklarin AEi baslama yasi sisman olanlardan
istatistiksel anlamli olarak daha diisiik(p<0,05);agir malniitrisyonu olan cocuklarin YDYBU yatigi yapilarak antibiyotik tedavisi almalar anlamli yilksek
bulunmustur(p<0,05).Hafif bodur hastalarin normal olanlara gére ¢igneme yutma problemi ve orta-derecede bodur hastalarin 6zel diyet uygulama orani
anlamli yiiksek bulunmustur(p<0,05).

Sonug: Direncli epilepsi tedavisinde ana hedef ndbet aktivitesini kontrol altina aimak olsa da,bunun yaniinda biiyiime-gelismenin takibi, psikiyatrik tarama,-
kabizlik gibi gastrointestinal yan etkilerin yonetimi, hormonal etkilerin izlenmesive bagirsak mikrobiyotasini diizenleyerek gereksiz antibiyotik kullanimindan
kaciniimasi gibi multidisipliner yaklagimlar tedavi siirecine entegre edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: direncli epilepsi, niitrisyon, malniitrisyon
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PS-137 Gocukluk Gagi Oksipital Epilepsisi: Uciincii Basamak Bir Merkezin Uzun Dénem Deneyimi
chakan tsakir', 6zlem yayici kiken', mehpare sar yanartas', senay haspolat'
Takdeniz tiniversitesi tip fakiiltesi gocuk néroloji b.d

Amag: Cocukluk cag oksipital epilepsisi (COE), baslica idiyopatik oksipital lob epilepsisi (IOLE) ve semptomatik oksipital lob epilepsisi (SOLE) olarak sinif-
landinlabilir. Bu ¢aligmada, COE tanisi almig genis bir pediatrik hasta grubunun demografik ve klinik dzelliklerinin retrospektif olarak degerlendiriimesiyle
izlem 6zellikleri, hasta yonetimi ve prognoza iligkin deneyimlerin sunulmasi amaglanmigtir.

Yontem: COE tanili 203 gocugun tibbi kayrtlar degerlendirildi. Demografik veriler, aile dykiileri, ndbet tipi ve semiyolojisi, iktal semptomlar, elektroensefa-
lografi ve manyetik rezonans goriintiileme bulgular, tedavi yanitlar ve prognoz 6zellikleri analiz edildi.

Bulgular: COE tanisiyla ortalama 2 yil izlenen 203 hastanin %601 erkek olup, ortalama yaslar 109,6 aydi. Hastalarin %7,3’(inde hipoglisemi dykiisii mev-
cutken, ndbet baslangi¢ yas ortancasi 5 yag, son nobet yags ortancasi ise 7 yas olarak saptandi. Hastalarin %11,8’i SOLE, %19,3’(i ise otonomik ndbetlerle
birlikte olan kendi kendini sinirlayan epilepsi (SeLEAS) tanisi aldi. Hastalarin %26,6’sinda farkindaligin korundugu fokal nébet, %21,2'sinde jeneralize
tonik-klonik ndbet, %21,6’sinda viziiel semptom, %11,3'linde iktal-postiktal bas agrisi ve %27’sinde iktal kusma gériildii. %2,9’unda status epileptikus
dykiisii vardi. Ortalama 46,3 ay anti-ndbet ilaci (ANi) kullanan hastalarin %17,2’sinde tedavi kesilmis olup, bu grupta nébet tekrarlama orani %9,1 olarak
saptandr. llac uyumu yiiksek olup %97,6 olarak belirlendi. Nébet sayisi ile viziiel semptom varlig, iktal kusma, iktal bas agrisi ve status epileptikus arasinda
istatistiksel olarak anlamli bir iliski saptanmadi. Ancak, ANi baslanmadan dnce daha fazla nébet gegiren hastalarin izlem sirasinda nébet gecirme riskinin
daha yiiksek oldugu bulundu.

Sonug: Bu ¢alisma, COE’de erken dénemde ndbet sikliginin prognozu etkiledigini, tedaviye uyumun yiiksek oldugunu ve ANi kesimi sonrasi nobet rekiirrensi
acisindan hastalarin dikkatle izlenmesi gerektigini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: EPILEPSI, OKSIPITAL
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PS-138 SPTAN1 ile ilgili Hastaliklarin Genis Klinik Yelpazesi: olgu serisi

Seyda Besen', Elif Perihan Oncel?, Erdem Simgek?, Orkide Giizel*, Arzu Eroglu®, Nihal Olgag Diindar®, Hakan Ergelebi’, Sanem Keskin Yilmaz?, Hasan
Tekgiil®, ilknur Erol"

'Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali
2Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Ndroloji Klinigi

SEge Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dal
40zel Muayenehane, [zmir

*Balikesir Atatiirk Sehir Hastanesi, Cocuk Néroloji Klinigi
Sizmir Katip Celebi Universitesi, Gocuk Nérolojisi Bilim Dali

Amag: Eritrositte olmayan alfa 2 spektrin 1 geni (SPTAN1) geni reseptér baglanmasinin diizenlenmesinden ve hiicresel iskeletin olusumundan sorumludur.
Ayrica miyelinli aksonlarin biitiinligiinin saglanmasinda, aksonal ve dendritik gelisimde, sinaptogenezde ve sentaksin ile etkilesime girerek presinaptik
vezikiil salimminda da dnemli role sahiptir. SPTANT ile iligkili hastaliklar ilk olarak 2008 yilinda siddetli epileptik ensefalopati ve beyaz cevher hipomiyelini-
zasyonu ile iligkilendirilmistir. Tanimlanan olgularin sayisi arttikga klinik spektrum benign epilepsi ve hipomiyelinasyonlu gelisimsel epileptik ensefalopati-
den (DEE), kalitsal spastik parapleji (HSP), migren, epilepsi, subependimal heterotopi ve motor néropatiye kadar geniglemistir

Yontem: 4 farkli merkezden SPTAN1 mutasyonlu hastalarin klinik ve genetik 6zellikleri incelenmisgtir.

Bulgular: Toplam 11 olgu (dérdii kiz) sunuldu. Tiim vakalarda monoalelik patojenik veya olasi patojenik varyantlar saptand. Ucii kalitsal forma sahipti. Dort
olgu epileptik ensefalopati, bir olgu kompleks HSP, bir olgu saf HSP, iki olgu benign epilepsi, bir olgu otistik spektrum bozuklugu, bir olgu febril konviilsiyon
son olgu ise hafif gelisimsel gerilik ile epilepsi Klinigine sahipti. ilging bir sekilde kompleks HSP Klinigi olan olguda bazal ganglionlarda laktat piki ve T2
hiperintensitesi vardi. Ama mitokondriyal hastaliklar agisindan hem WES hem de mitokondriyal genom analizi normal oldugundan bu bulgunun SPTAN1
mutasyonu ile iligkili olabilecegi diigtinildi.

Sonug: SPTANT mutasyonu olan olgularda HSP nadiren bildirilse de serimizde hem saf hem de kompleks HSP olgulari tanimlanmigtir. SPTAN1 mutasyo-
nunda nadir bildirilmis benign epilepsi ve hafif gelisimsel gerilik ve epilepsi vakalari da tanimlanmigtir. Bazal gangliyonlarda laktat piki ve T2 hiperintensitesi
ilk kez gosterilmigtir. Genler, kodladiklar proteinler ve molekiiler etki mekanizmalari daha iyi anlagildik¢a, bu gen mutasyonlariyla iligkili hastalik fenotipleri
geniglemektedir.

Anahtar Kelimeler: SPTAN1 mutasyonu, klinik spektrum, epilepsi
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PS-140 Kilasik Klinikten Farkl Hipoestezi ile Giden Serotonin Sendromu Olgu Sunumu
Asli Ercili Erdal’
'Etlik Sehir Hastanesi

Amag: Serotonin sendromu, genellikle serotonerjik ilag kullanimina bagl olugan santral ve periferik postsinaptik serotonin reseptorlerinin gereginden fazla
aktivasyonuna bagli olugan tablodur. Serotonin sendromu serotonerjik etkili 1 ya da daha fazla ilacin alimindan hemen sonra saatler i¢inde olusabilmektedir.
Hafif semptomlar ile hayati tehtid edici yan etkilerin olusturdugu Klinik spektrumda karsimiza cikabilir. Tani hastanin ilag alim dykiisi, klinik sikayetleri ve
fizik muayene koyulmaktadir. Tani kriterlerini de olugturan semptomlarin klasik triyadi néromuskuler anormallikler, otonom hiperaktivite, biling degisiklik-
leridir.

Yontem: Sunacagimiz olgu coklu selektif serotonin reseptdr geri alim inhibitérii kullamimi sonrasi 24 saat icinde hipoestezi sikayeti ile tarafimiza bagvuran
hastadir.

Bulgular: Olgumuz, 17 yaginda kiz hasta. Astim ve panik atak ile takipli olup, gerektiginde fluoksetin, sertralin ve alprazolan tedavileri kullanmaktadr.
Hastanin bagvurudan dnceki gece 5 adet fluoksetin, 2 adet sertralin ve 1 adet alprazolan iceren ilaci ardi sira icmistir. Hastanin ilag alimindan yaklagik 5
saat sonra baslayan her iki bacakta diz seviyesinin altinda duyu kaybi geligmistir. Hasta Buckley ve arkadaglarinin diizenledigi serotonin tani kriterlerine
gore degerlendirildi. Hastanin serotonerjik ilag maruziyeti sonrasi ilk 24 saatte geligen ve ilag kullaniminin kesilmesiyle hizli sekilde diizelen semptomlari
nedeniyle hasta serotonin sendromu olarak degerlendirildi.

Sonug: Gliniimiizde selektif serotonin geri alim inhibitdr( ilaglarin sik kullaniimasina bagli serotonin sendromu gériilme sikhigi artmigtir. Serotonin sendromu
ciddi olgularda hayati tehtid edici 6zellikte olmasi nedeniyle klinikte atlanmamasi gereken bir durumdur. Hipoestezi, serotonin sendromunun literatiirde
kargimiza ¢ikan tani kriterleri diginda bir Klinik semptomdur. Bu olgu ile literatiire katki saglamayi ve klinisyenlere yol gésterici olmayl amaglamaktayiz.

Anahtar Kelimeler: serotonin sendromu, hipoestezi
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PS-141 Yenidogan nobetlerinin Klinik, elektrofizyolojik dzelliklerinin degerlendirilmesi
ilayda Ozen', Fatma Hanc', Berna Hekimoglu2, Handan Bezirganoglu?, ismail Topal®

1SBU Trabzon Tip Fakiiltesi
2SBU Kanuni SUAM, Trabzon

Amag: Yenidogan ndbetleri 6zellikle premattire bebeklerde sik gdriilen ndrolojik acil sorunlardan biridir ve etiyoloji ile prognoz birbiri ile oldukga iligkilidir.
Bu ¢alisma, yenidogan ndbetleri olan hastalarin klinik, elektrofizyolojik 6zelliklerini ve etlyolojisini aragtirmayiamaclamaktadir.

Yontem: Bu calismada son 1 yil ierisinde yenidogan yogun bakim iinitesinde yenidogan ndbeti tanisi ile izlenen ya da gocuk nérolojisi polikliniginde yeni-
dogan ndbeti nedeniyle basvuran, takip ve tedavi edilen hastalar hastane otomasyon sistemindeki dosyalarindan retrospekif olarak incelendi.

Bulgular: Toplam 42 hasta ¢aligmaya dahil edildi. Hastalarin 15(%62.8)'i kiz idi.23(%54,8)’ii miadinda dogmusgtu. Ortalama dogum haftasi 36,6+4,7 hafta-
dir. 29 (%67.4)'u C/S ile gergeklegtiriimis. Bu dogumlarin %74.4’(inde gebelik sorunsuz ilerlemis,%23.3'linde gebelik sorunlu seyretmistir. Bu sorunlardan
en sik plasenta sorunlari (plasentadekolmani, kordon dolanmasi) oldugu goriilmiistiir.Dogumda hastalarin %41.9’u resiisitasyon dykiisiine sahiptir. Hastala-
rin yanisindan fazlasi solunum destedi almigtir. N6bet baglangig siiresi ortalama dogumdan sonra 8. giindii.8 hasta myoklonik, 7 hasta tonik, 3 hasta apneik
nébet gecirmisti. interiktal cekilen EEG’'de sadece hastalarin %19’unda epileptik aktivite goriildii. En yaygin etiyolojik nedenlerden biri hipoksik-iskemik
ensefalopati olup %16.7 oraninda bulunmustur.Akut nébet tedavisinde iv midazolam, iv levetirasetam ve oral fenobarbital kullaniimistir. Hipotermi tedavisi
ise hastalarin %30.2’sinde uygulanmig ve olumlu sonug alinmigtir.Hastanede kalig siiresi 25,3+27,6(3-121) giindiir.

Sonug: Yenidogan nébetlerinde etiyolojiyi belirlemek tedavi edilebilir nedenleri tanimak agisindan oldukga yol géstericidir.

Anahtar Kelimeler: etiyoloji, yenidogan nébetleri
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PS-142 (lkemizin Siiregelen Endemigi: Pediyatrik Nérobrusellozda 10 Yillik Deneyim
Cagatay Giinay', Merve Eraslan Canveldek?

1Siirt Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Cocuk Ndrolojisi Béliimdi, Siirt, Tiirkiye
2Siirt Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Bélimdi, Siirt, Tiirkiye

Amag: Brusella, iilkemizde ciddi bir halk saghgi sorunu olmaya devam etmektedir. Tedavisi geciken veya eksik uygulanan olgularda hastalik direncli ve
ilerleyici seyredebilir. Literatiirde pediyatrik norobruselloz 119 olguda bildirilmistir. Bu calismada tek merkezin 10 yillik deneyimi sunularak literatiire katki
saglanmasi amagland.

Yontem: 2015-2025 yillarinda gocuk acile bagvurarak ndrobruselloz tanisi alan 0-18 yag hastalarin verileri incelendi. Tani, Giiven et al.’in kriterlerine gére
konuldu: (i) uyumlu Klinik bulgular, (i) BOS’ta lenfositik pleositoz, yiiksek protein, diisiik glukoz, (iii) kanda, BOS'ta veya serolojide Brusella pozitifligi, (iv)
alternatif etiyolojinin diglanmasi ve tedaviye yanit.

Bulgular: Galigmaya 13 hasta dahil edildi (medyan yas: 10, %61,5 kiz). Taniya kadar gegen siire medyan 44 (7-730) giindii. En sik santral tutulum menen-
jitymeningoensefalit (%84,6) olup, ii¢ hastada abdusens felci (%23,1), bir (%7,7) hastada isitme kaybi gdzlendi. Tim hastalarda BOS'ta pleositoz, yliksek
protein (medyan: 85 mg/dl) ve hafif diisiik glukoz (medyan: 39 mg/dI) saptandi. BOS PCR (n=7, %53,8) ve ELISA (n=8, %61) kiiltiire kiyasla daha yiiksek
duyarlilik gosterdi. Higbir hastada kemik iligi kiiltiiri ahlnmamighi. Hastalarin hepsine beyin manyetik rezonans goriintiilemesi yapiimigti ancak Ggliniin
(%23) sonucuna ulagilamadi. Alti (%46) hastada norogériintiileme normaldi. Dért (%31) hastada meningeal kontrast tutulumu saptanmigti. Tim hastalar
en az iiclii antibiyotik tedavisi aldi. En ¢ok tercih edilen antibiyotik %100 oran ile rifampisindi. Medyan ilag kullanim siiresi 18 (14-22) haftayd. Sekelsiz
iyilesme orani %77 iken, iki hastada biligsel fonksiyon kayb, bir hastada isitme kaybi gelisti. Mortalite izlenmedi.

Sonug: Norobruselloz tanisinda BOS PCR ve ELISA Kiiltiire gore daha duyarldir. Erken tani ve tedavi ile prognoz genellikle iyidir ancak biligsel ve isitsel
sekeller goriilebilir.

Anahtar Kelimeler: norobruselloz, endemik hastalik, meningoensefalit

220



Ulusal

Cocuk Norolojisi
m Kongresi

Sueno Hotels Deluxe Belek / Antalya

PS-143 influenza Viriis Enfeksiyonuna Sekonder Hemofagositik Lenfohistiyositoz Ve Ensefalit
Nurcan Seyma Demir', Ceren Giinbey', Kiibra Aykac?, Erdal Sag®, Tekin Aksu*, Rahsan Gdgmen?, Selman Kesici?

"Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dal
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali
SHacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Enfeksiyon Bilim Dali
“Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji Bilim Dali
SHacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali
SHacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Romatoloji Bilim Dali

4311410719 431S0d

Amag: influenza A viriis ortomiksoviridae ailesine ait bir RNA viriistidiir. Cocuklarda siklikla solunum yolu enfeksiyonlarina neden olmakla birlikte seyrek
olarak agir ensefalite de yol agabilir. Bu vakada influenza viriis enfeksiyonuna sekonder hemofagositik lenfohistiyositoz, ensefalit ve ¢oklu organ yetmezligi
tanilari ile takip edilen bir hasta tartigilacaktir.

Yontem: .

Bulgular: 17 yas erkek hasta hemofagositik lenfohistiyositoz (HLH) dntanisiyla merkezimize kabul edildi. Oykiisiinden basvurudan 1 ay énce baslayan ates,
halsizlik, bacak agrisi sikayetleri ile dig merkezde antibiyoterapi aldigi, karaciger enzimleri ve ferritini yiiksek olan hastaya kemik iligi aspirasyonu yapildigi,
hemofagositoz goriildiigii, HLH tedavi protokoliine gore intravenéz immiinoglobulin ve pulse metilprednizolon tedavisi verildigi, genel durumu kétiilegip,
entiibe edildigi ve sevk edildigi dgrenildi. Merkezimizde yapilan tetkiklerinde hastada influenza viriis tip A pozitif saptandi, mevcut tedavisine ek olarak osel-
tamivir eklendi. izleminde anakinra ve siklosporin tedavisi baglandi ve plazma degisimi yapildi. Takibi sirasinda coklu organ yetmezligi gelisti. Anziokorisi
nedeniyle istenen manyetik rezonans goriintiilemesinde her iki serebral hemisferde korteks, beyaz cevher ve gri cevheri etkileyen T2 hiperintens lezyonlar
izlendi ve ensefalit ile uyumlu oldugu diisiiniildii. Hasta, gériintiilemeden iki giin sonra kardiyak yetmezlik nedeniyle eksitus oldu.

Sonug: Viral enfeksiyonlar cogunlukla selim seyirli olsa da beyin ve sistemik tutulumu olan hastalarda agir morbidite ve mortalite riski vardir.

Anahtar Kelimeler: Ensefalit, Hemofagositik lenfohistiyositoz, influenza A viriisii
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PS-144 IRF2BPL ile iligkili NEDAMSS (Nérogelisimsel Gerileme, Anormal Hareketler, Konugma Kaybi ve Nobetler) Sendromu Tanisi Alan Nadir
Bir Pediyatrik Olgu

Olgay BILDIK'
'Diyarbakir Gazi Yasargil Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Pediyatrik Noroloji Klinigi, Diyarbakir, Tiirkiye

Amag: IRF2BPL ile iligkili hastaliklar, genis bir klinik yelpaze ile kendini gdsteren, siddetli bir nérogelisimsel durumdur. Genellikle bircok vakada néroge-
lisimsel gecikme cesitli dereceleri igerir. Bu mutasyon, nérogelisimsel gerileme, anormal hareketler, konusma kaybi ve nébetler (NEDAMSS) fenotipi ile
iliskilidir. Norogdriintiileme, (6zellikle beyin MRI) kortikal ve/veya subkortikal atrofi, serebellar atrofi, beyin sapi atrofi ve korpus kallozum anormalliklerini
ortaya koyabilir. Bu olgu sunumunda nadir gériilen ve progresif ilerleyen bir NEDAMSS olgusunu sunmayi amagladik.

Yontem: Genetik tanisi WES (tlim ekzon dizileme) ile saptanan 8 yas kiz hasta sunulmaktadir.

Bulgular: OLGU SUNUMU: Akraba evliligi olan ebeveynlerden dogan 8 yasinda kiz hasta, nérolojik gelisimde gerileme ile bagvurdu. ilk 18 ay boyunca uygun
gelisimsel déniim noktalarina ulagmig, ancak ardindan konugma, motor beceriler ve sosyal etkilesim kaybi da dahil olmak {izere ani gelisimsel gerileme
gostermis olan hastanin fizik muyanede distonisi vardi. Hastanin iiglii antindbet tedaviye ragmen direncli nébetleri vardi. Bilateral gérme kaybi olan hastanin
ndrogoriintiilemede; kortikal ve/veya subkortikal atrofi, serebellar atrofi ve korpus kallozum hipoplazi oldugu gériildii. Distoni nedeniyle hastaya oral Baklo-
fen tedavisi baslandi. Anti nobet ilaglar revize edildi. Genetik tarama agisindan yapilan WES incelemesinde, IRF2BPL geninde (c.336_343delinsACAGAAAT)
otozomal dominant, heterozigot, muhtemelen patojenik bir varyant tespit edildi. Aile taramasinda ise herhangi bir patojenik varyant saptanmadi.

Sonuc: IRF2BPL ile iligkili NEDAMSS Sendromu, erken gerileme, nébetler, anormal hareketler ve konusma kaybi ile kendini gdsterebilen nadir ancak siddetli
bir norogelisimsel bozukluktur. Genetik testler yoluyla erken tani, yonetimi kolaylagtirabilir ve ailelere gelecekteki planlama i¢in dederli bilgiler saglayabilir.
Bu durumun patofizyolojisi ve tedavisi lizerine daha fazla arastirma yapilmasi, etkilenen bireyler i¢in sonuglari iyilestirmeye yardimci olacaktr.

Anahtar Kelimeler: IRF2BPL ile iliskili Hastaliklar, NEDAMSS, Norogelisimsel Gerileme
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PS-145 Kompleks Bolgesel Agri Sendromu (KBAS): Subkutan Botilinum Toksin Uygulamasi ve Transkutan Radyofrekans Tedavisi

Burcu Giiliz Cirpanli Ari", Giinay Yolcu?, Ozlem Acar’, Erdem Simsek', Burcu Ozalp Horasanal, Ece Cinar3, Seda Kanmaz', Murat Celal Szbilen®, Sanem
Yilmaz', Meltem Uyar?, Hasan Tekgiil'

'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Gocuk Nérolojisi Bilim Dali
2Fge Universitesi Tip Fakiiltesi, Anesteziyoloji ve Reanimasyon Anabilim Dali, Algoloji Bilim Dali

SEge Universitesi Tip Fakiiltesi, Fizik Tedavi Ve Rehabilitasyon Anabilim Dali

“Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Ortopedi Ve Travmatoloji Anabilim Dali

Amag: Kompleks bolgesel agr sendromu (KBAS), néropatik agri, vazomotor instabilite, cilt degisiklikleri ve kemik degisiklikleri ile karakterize, patofizyolojisi
tam olarak anlagilamamig nadir bir sendromdur. Bu bildiride, konservatif tedavilere direncli KBAS tanisi alan 13 yagindaki bir olgunun Klinik seyri ve tedavi
yaniti sunulmaktadir.

Yontem: Tanida Budapeste kriterleri esas alindi; konservatif ve girisimsel tedavi uyguland.

Bulgular: Bilinen ek hastaligi olmayan 13 yagindaki kiz olguda, ¢enede aniden gelisen kasilma ve agilamama yakinmasi , ardindan sol kol ve bacakta
belirgin eklem disi agni ve giigsiizliik gelismistir. Sikayetleri haftalar icerisinde sag ekstremitelere de yayilmistir. Takip siirecinde el sirti, ayak bilegi ve
dizlerde tekrarlayan agrih siglikler, ates ve belirgin inflamatuvar belirti olmaksizin izlenmistir. Sol bacakta aralikli morarma ve agn sikayeti gelismis, za-
manla el parmaklarinda ekstansiyon hareketinin kayboldugu fleksor kontraktiirii ve ayakta fleksér kontraktiir gelismigtir. Olgunun romatolojik, metabolik
ve elektrofizyolojik tetkikleri (EMG) normal saptanmigtir. Kemik sintigrafisinde (3 fazl) KBAS destekleyen bulgu saptanmamigtir. Hastaya bilateral el parmak
fleksorlerine subkutan botulinum toksini uygulanmis, ardindan mobilitede artig gdzlenmistir. Ek olarak, sol alt ekstremite hareket kisithligi nedeniyle trans-
kutan radyofrekans tedavisi baglanmig ve klinik yanit izlenmektedir. Mevcut tedavilere yanit ahnamamasi durumunda ileri girisimsel tedavilerin (dorsal kdk
ganglionuna yonelik radyofrekans uygulamasi, lomber sempatik blok, epidural blok/katater gibi) sirayla uygulanmasi planlanmigtir.

El parmaklarinda ekstansiyon hareketinin kayboldugu fleksdr kontraktiir

Sonug: KBAS etiyolojisi tam olarak aydinlatiimamis, heterojen klinik dzellikler gosterebilen bir sendromdur. Bu olgu, atipik baslangic ve ilerleyici fleksor
tonus artigi ile seyreden bir Klinik tablo sunmaktadir. Multidisipliner yaklasim, bireysellestirilmis farmakolojik ve girisimsel tedaviler bu hasta grubunda etkili
olabilir. Tedaviye direngli olgularda, sempatik sinir blokaji alternatif bir yontem olarak degerlendiriimelidir.

Anahtar Kelimeler: kompleks bolgesel agr sendromu, botilinum toksin
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PS-146 Tip 1 Diyabetli Gocuklarda Tibial Sinir Gapinin Ultrasonografi ile Degerlendirilmesi

(Ozge Yildinm Salbas', Hiiseyin Bahadir Senol?, Caner Oztiirk?, Elif Naz Kadem?, Mustafa Halk?, Fatma Ceren Sarioglu’, Ayse ipek Polat?, Adem Aydin?, Ayse
Semra Hiz2, Korcan Demir", Ulug Yig?

"Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, izmir

2Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dall, izmir

$Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Ana Bilim Dali, izmir

“Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Radyoloji Bilim Dali, izmir

Amag: Diyabetik néropatide sinir ileti calismalarina alternatif olarak, eriskin dénemde néropati gelismeden 6nce dahi ultrasonografide (USG) tespit edilen
tibial sinir cap kalinhigindaki artigin pediatrik yas grubunda gelisip gelismediginin saptanmasi amaglanmigtir.

POSTER BILDIRILER

Yontem: Bu retrospektif calismada, sinir ileti caligmasi normal sonuglanan asemptomatik tip 1 diyabetli hastalarin klinik, laboratuvar ve goriintiileme verileri
incelendi. Tibial sinir USG, medial malleol hizasindan gercgeklestirildi ve yasa gore normal degerlerle karsilagtirildi. Hastalar, 12 yag alti ve istii olarak iki
gruba ayrildi. Ayrica, tibial sinir capi medyan degere gore siniflandirilarak gruplar arasindaki parametreler karsilagtirildi.

Bulgular: Calismaya dahil edilen 60 hastanin medyan yasi 14,3 (7,5-17,9 yas) ve 26’sI (%43,3) erkekti. Hastalarin hemoglobin A1c (HbA1c) medyan degeri
%8,56 (5,82-12,90) ve diyabet siiresi medyan degeri 7 (5-14) yildi. 12 yas ve {izeri olan grubun yasa gore normal degeri ile karsilastinimasinda anlamli bir
diistikliik (p<0,001) saptand. Diger grupta ise yasa uygun degerlere benzer degerler elde edildi (p=0,89). iki grubun karsilastirimasinda tim parametreler
benzer araliktayken tibial sinir ¢api, yasi bilyiik olan grupta yiiksekti (Tablo 1). Tiim gruplarda tibial sinir capi medyan degderi 7,8 mm2 olarak saptandi ve
bu degere gére siniflama yapildi. iki grup arasindaki degerlendirmelerde; 7,8 mm2 iizeri grupta yas(p<0,001) ve boy(p=0,04) yiiksekken; hastaligin takip
belirtecleri yillik HbA1c, diyabet siiresi, insiilin dozu ve lipid parametreleri arasinda fark saptanmadi(p>0,05).

Yas Gruplarina Gore Degerlendirilen Parametreler

12 Yas Altindaki | 12 Yas Uzer-

Parametreler Grup indeki Grup p degeri
(n=12) (n=48)

Erkek Cinsiyet 6 (%50) 20 (%42) 0.747

Vicut Agirhg ]

(SDS) 0,23 (0,95) 0,40 (2,02) 0.187

Boy (SDS) -0,35 (1,81) 0,02 (1,61) 0.598

Viicut Kitle indeksi

(SDS) 0,07 (1,31) 0,23 (1,70) 0.429

HbA1c ortalama

deert (%) 8,52 (1,51) 8,50 (2,74) 0.427

Dislipidemi 3 (%25) 15 (%31) 0.732

Tibial Sinir Gapi |  2041,60 8,81:2,90 <0.001

(mm2)

Tibial Sinir Gapr* : :
(mm2) 6,29 (5,81-6,77) 10,48 (6,54-14,43)

*: Alttaki satirda yags gruplarina gére ortalama ve parantez igerisinde %95 gtiven araligi degerleri verilmistir. Normal dagiim gdsteren veriler ortalama + SD, normal dagilim
gdstermeyenler ise medyan (ceyrekler arasi aralik) seklinde belirtilmigtir.
Sonug: Tibial sinir ¢api kalinhginin USG ile dlgiimi erigkin dénemde oldugu gibi ndropati gelismeyen tip 1 diyabetli cocuklarda anlaml artis géstermedi. Bu
bulgular, USG’ nin sinir ileti calismalarina alternatif bir tarama testi olarak kullanimini desteklememektedir.

Anahtar Kelimeler: diyabetik ndropati, elektromiyografi, subklinik néropati
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PS-147 Gocukluk caginda nadir bir miyolopati sebebi: Spinal Kavernom
Gokee Cirdi", Anil Gok', Ayfer Sakarya Giines', Leman Tekin Orgun’, Biilent Kara'
"Kocaeli Universitesi Cocuk Sagligii Ve Hastahklari Anabilim Dali Gocuk Nérolojisi Bilim Dali

Amag: intramediiller spinal kaverndz malformasyon, pediatrik hasta grubunda spinal lezyonlarin yalnizca %1’ini olusturmakta olup, yarattigi kitle etkisi,
iskemi veya spinal korda kanamasi sebebiyle nadiren miyelopati etyolojisinde yer almaktadir. Gocuklar genellikle ani gelisen motor defisit, duyu kayiplari ve
sfinkter kusuru gibi semptomlarla acil kliniklere bagvurabilirler ve bu durum siklikla transvers miyelit (TM) olarak yonetilebilir.

Yontem: Bu yazida, yliriiyememe ve idrar yapamama sikayetiyle cocuk acil servisine bagvurup transvers miyelit 6n tanisi ile yatirilan, ancak sonrasinda
spinal kavernom tanisi alan 15 yagindaki bir kiz olgu tartisilacaktir.

Bulgular: 15 yaginda kiz hasta, yiiriyememe, sag bacakta siddetli agn ve idrar yapamama sikayetiyle getirildi. Bagvurusu sirasinda asimetrik gii¢ kaybi,
seviye veren duyu kusuru ve idrar retansiyonu saptandi. Radyolojik incelemeler tamamlandiktan sonra hasta transvers miyelit 6n tanisi ile yatirildi ve te-
davisine baglandi. Oykii derinlestirildiginde, hastanin sikdyetlerinin bir yil 8nce basladigi ve giderek ilerledigi 6grenildi. Takip siirecinde sag bacakta agrisi
belirginlesti. Hasta tekrar ince kesit kontrasth spinal MRG ile degerlendirildi ve astrositom veya kavernom ile uyumlu olabilecegi raporlandi. Hasta anestezi
esliginde tekrar degerlendirildi ve kavernom tanisinin netlesmesi (izerine opere edildi.

Sonug: Transvers miyelit tanisi, dyki, fizik muayene ve radyolojik bulgulara dayanarak konulmakta olup, rgdyolojik bulgular TM'yi desteklese de 6ykii ve
muayenede siipheli durumlar mevcutsa farkli etiyolojiler agisindan detayl degerlendirme gerekmektedir. Ozellikle uzun siireli bir éykil varliginda, spinal
kavernom gibi nadir miyelopati sebeplerinin saptanmasi igin ayrintili inceleme yapiimalidir.

Anahtar Kelimeler: Spinal kavernom, miyelopati, transvers miyelit
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PS-148 ACTB “Akut Enfeksiyonla indiiklenen Ensefalopati Duyarliig” icin Aday Bir Gen Olabilir mi?
Gokge Cirdi', Anil Gok', Ayfer Sakarya Giines', Leman Tekin Orgun’, Ugur Ozbek?, Biilent Kara'

’Kocaeli Universitesi Cocuk Saglii Ve Hastaliklari Cocuk Nérolojisi
2[zmir Biyotip Ve Genom Merkezi

Amag: ACTB geni, hiicresel iskeletin temel bileseni olan 3-aktini kodlar ve hiicre iskeleti organizasyonu, hiicre hareketi ve sinyal iletiminde kritik bir rol
oynar. ACTB geniyle iligkili tanimlanan fenotiplerden biri “Thrombocytopenia 8 with Dysmorphic Features and Developmental Delay” (THC8)'dir.

Yontem: ACTB gen varyanti olan ve THC8 sendromu diistindiigiimiiz bir kiz hasta tartisilacaktir.

Bulgular: iki yasinda kiz hasta agir psiko-motor gerilik nedeniyle degerlendirildi. Perinatal dénemi sorunsuz olup, 4,5 aylik olana kadar nérolojik gelisimi
normal tanimlaniyordu. Dért buguk aylikken bir enfeksiyon seyrinde yogun bakim yatigi gerektiren klinik bozulma oldugu 6grenildi. Bu atak sirasinda
metabolik ve nérogériintiileme tetkiklerinde bir bozukluk gdsterilememisti. iki yasina kadar gelisimi geri seyretmekle birlikte, desteksiz oturma becerisi
kazanabilmisti. iki yasindayken yine bir enfeksiyon sonrasinda ikinci kez akut ndrolojik bozulma gelistii ve bu atak sonrasinda nérolojik islevlerini tamamen
kaybettigi dgrenildi. Olgu etyolojik degerlendirme igin klinigimize getirildi. Tartisi +3,6 SD, bag ¢evresi -2,7 SD olup, persistan vejetatif durumdaydi. Dismor-
fik bulgulari, 1gik hassasiyeti ve inatgl trombositopenisi mevcuttu. Beyin MR incelemesinde yaygin serebral atrofi diginda 6zgiil bir bulguya rastlanmadi. WES
analizinde ilk asamada hastalikla uyumlu bir varyant gdsterilemedi, ancak WES verisinin reanalizinde ACTB ¢.1106T>C (p.lle369Thr) missense, heterozigoz
varyanti tespit edildi. Klinik tablonun (THC8 sendromu) bu varyantla agiklanabilecegi diigtiniildi.

Sonug: Olgumuzda tanimlanan ACTB geni iligkili THC8 sendromunda nétrofil kemotaksi kusurlari ve nétrofil siiperoksid tretim bozuklugu gibi immiin
bozukluklar eglik edebildiginden, olgumuzun 4,5 aylik ve 2 yagindayken yagadigi enfeksiyonlarin beklenenden ¢ok daha agir seyirli oldugu ve agir beyin
hasariyla sonuglandi§i gortilimektedir. Bu yoniiyle ACTB geninin ‘akut enfeksiyonla indiiklenen ensefalopati duyarliik’ genleri iginde yer alabilecegini dii-
stinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: ensefalopati, kemotaksis, trombositopeni
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PS-150 Oldukca Nadir Gériilen Otoantikor iliskili Atipik Guillain-Barré Vakalar 2 Olgu Sunumu
ADILE ASENA EMIROGLU TASKIN', Ahu Ekren?, Esra Sarigegiliz, Orhan Ozdogan?, Yilmaz Akbag?, Tamer Gelik?, Habibe Kog Ugar?

"Cocuk Saglgi ve Hastaliklar,Karstyaka Devlet Hastanesi,Adana
2Cocuk Ndroloji Bilim Dali, Adana Sehir Hastanesi,Adana

Amag: Guillain-Barré sendromu (GBS), akut baglangigli ve ilerleyici otoimmiin bir néropatidir. Bu yazida, atipik GBS ile bagvuran iki hasta sunulmaktadir.

Yontem: 1 yasinda kiz hasta, ates ve otit enfeksiyonunu takiben mimiklerde kaybolma, giilememe, aglayamama sikayetiyle bagvurdu. Muayenesinde genel
durumu iyi, biling agik, pupiller izokorik, DIR ve IR +/+, patellar DTR +/+, tonus normal, bilateral yiiz kaslarinda giigsiizliik ve nazolabial sulkus silik, aglar-
ken genede hareketsizlik mevcut olup, yutma refleksi korunmus ve gozlerini gézleri tam olarak kapatabiliyordu. Beyin MRG normal, temporal BT’de mastoid
efiizyonu saptandi. Otomastoidit siiphesiyle antibiyotik baglanan hasta tedaviden fayda gérmedi. BOS biyokimyasi normaldi. EMG’de bilateral fasiyal sinir
noropatisi saptandi. Serum gangliozid panelinde anti-siilfit antikoru pozitif bulundu. IVIG tedavisi (2 g/kg, 4 giin) sonrasi kismi diizelme gézlendi. 5 seans
plazmaferez sonrasi tam klinik iyilesme saglandi.

Bulgular: 14 yasinda kiz hasta, sag elde baglayan asimetrik ilerleyen kas gii¢siizliigii ve boyun agrisi ile bagvurdu. Muayenesinde genel durumu iyi, biling
aclk, pupiller izokorik, DIR ve IR +/+, alt ekstremite patellar DTR hipoaktif, kas giicii 4/5, oturdugu yerden kalkamiyor, brakial ve radial DTR negatif, kas
glicti proksimal ve distal 3/5 olup, omuzlarini kaldiramiyordu. EMG’de her iki peroneal sinirde, dirsek alti ve stiinde ileti blogu saptanmig, motor liflerin
etkilendigi periferik noropati saptandi. BOS biyokimyada protein 55 gr/L olup hiicre saptanmadi, GT1a IgG pozitif saptand.. IVIG (2 gr/kg, 4 giin) sonrasi
belirgin iyilesmesi olmayan hastaya 5 seans plazmaferez uygulandi. Motor fonksiyonlarda belirgin diizelme saglanan hastanin bir ay sonraki muayenesinin
normal oldugu gdzlendi.

Sonug: Atipik GBS farkli kliniklerle ortaya ¢ikabilen, nadir bir hastaliktir. Erken tani ve multidisipliner yaklasim tedavi basarisini artirir.

Anahtar Kelimeler: Atipik Guillain-Barré sendromu, IVIG, Plazmaferez
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PS-151 Nadir Bir Hastalik; Herediter Spastik Parapleji Tip 31
Aysu BEKTUR', Dilek TURKMEN?, Biigra AYNEKIN?, Stephanie EFTHYMIOU?, Hiiseyin PER?

'Erciyes lZniversitesi Tip Fakiiltesi
2Erciyes Universitesi Gocuk Néroloji Bilim Dali
Department Of Neuromuscular Disorders,UCL Queen Square Institute Of Neurology,university College London - London (United Kingdom

Amag: Herediter spastik parapleji, esas olarak kortikospinal motor aksonlarini etkileyen, klinik ve genetik olarak heterojen bir nérodejeneratif hastalik
grubudur. Herediter spastik parapleji tip 31, Reseptor Ekspresyonunu Arttiran Protein 1°i (REEP1) kodlayan genin mutasyonu sonug ortaya cikar. Spastik pa-
rapleji-31, temel olarak alt ekstremitelerde spastisite ile karakterize, yiirliylis bozukluklar ve kas giigsiizliigiiyle seyreden nérolojik bir hastaliktir. Oturdugu
yerden kalkarken zorlanma ve yiiriime gii¢ligli sikayetleri ile bagvuran ve ileri genetik incelemesinde REEP1 geninde patojenik mutasyon tespit ediimesi
nedeniyle Spastik parapleji-31 tanisi alan hastamizi sunduk.

Yontem: Erciyes Universitesi Gocuk Noroloji kliniginde takipli hasta retrospektif olarak incelenmistir.

Bulgular: 17 yaginda erkek hasta, ilk defa 5 yaginda baslayan sik diisme ve yerden kalkarken zorlanmasi sikayetleri olmus. Fizik muayenesinde; proksimal
kaslarda giigsiizliik, yiirime bozuklugu, artmis derin tendon refleksleri ,ekstansér plantar yanit, bilateral pes planus ve her iki alt ekstremitede spastisitesi
mevcuttu. Elektromyelografisi (EMG) alt ekstremitede ndropati ile uyumlu olarak degerlendirildi. Annede stepaj yiiriiyiis, dayida da benzer gekilde yiiriime
bozuklugu sekilde oldugu 6drenildi. Hastanin mevcut Klinik bulgulariyla birlikte yapilan ileri genetik incelemesinde REEP1 geninde patojenik mutasyon
tespit edildi.

Sonug: Herediter spastik parapleji 31, alt ekstremitelerde giderek artan spastisite, yiirime gii¢ligi ile karakterize norodejeneratif bir hastaliktir.Hastaligin
Klinik bulgulari heterojenite gésterir, yiirime bozuklugu ve alt ekstremitelerde hiperrefleksi cogu hastada gériilirken bazi hastalarda periferik ndropati, se-
rebellar ataksi, postural tremor veya idrar semptomlari gibi ek belirti ve semptomlari gériilebilir.. Literatiirdeki bildirilen diger vakalara benzer sekilde bizim
olgumuzda ilerleyici yiiriime bozuklugu, hiperrefleksi, periferik ndropati bulgulari mevcuttu. Aile 6ykiisii olan, yiiriime bozuklugu , noropatisi olan olgularin
herediter spastik parapleji acisindan ileri genetik inceleme yapiimasi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Yiiriime bozuklugu, REEP1, spastik parapleji tip31
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PS-152 Atipik Guillain-Barré Sendromu Varyanti: U¢ Yas Alti Gocuklarda Miller-Fisher Sendromu
Cemile Biigra Olgiilii’
"Hitit Universitesi Corum Erol Olgok Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Nérolojisi, Corum

Amag: Miller-Fisher sendromu (MFS), arefleksi, ataksi ve oftalmopleji ile karakterize, Guillain-Barré sendromunun (GBS) nadir bir varyantidir. Ozellikle atipik
vakalarin taninmasi, hizli teghis ve tedavi agisindan énemlidir. Bu ¢alismada, ¢ yas alti nadir goriilen (¢ atipik MFS vakasi sunulmaktadir.

Yontem: 3 yag ve alti (i¢ erkek gocuk, ani baglayan ataksi sikayetiyle bagvurdu. Norolojik muayenede, ilk iki vakada oftalmopleji ve ataksi, ligiincii vakada
ise izole ataksi gozlendi. Tim vakalarda bir hafta 6nce viral enfeksiyon dykiisti vardi ve derin tendon refleksleri (DTR) baslangigta normaldi.

4311410719 431S0d

Bulgular: Akut ataksi ve oftalmoplejiye neden olabilecek postenfeksiydz serebellit veya intrakraniyal lezyonlar dislamak amaciyla yapilan beyin manyetik
rezonans goriintileme (MRG) normaldi. ikinci giin tiim hastalarda arefleksi gelisti. inkomplet MFS/GBS varyanti 6n tanisi ile serum, beyin omurilik sivisi
(BOS) ve spinal MRG incelemeleri yapildi. Bir vakada kauda-equina bélgesinde hiperintensite saptandi, digerlerinde normaldi. BOS analizinde iki vakada al-
biimin ve IgG indeks yiiksekligi goriildii. Olgularin gangliozid antikor paneli negatifti. EMG, yalnizca bir vakada yaygin periferik néropati bulgulan igeriyordu.
Tiim hastalara 5 giin boyunca IVIG tedavisi (400mg/kg/g) uygulandi. Bir ay iginde oftalmopleji ve arefleksi geriledi.

Sonug: MFS genellikle birkag hafta veya ay icinde tam iyilesme gésterir. IVIG tedavisi erken baglatildiginda prognoz olumlu etkilenmektedir. Ozellikle erken
cocukluk déneminde MFS’nin akut ataksi ve oftalmopleji ayirici tanisinda dikkate alinmasi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Miller-Fisher sendromu, Atipik Guillain-Barré Sendromu
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PS-153 TBC1D24 iliskili Gelisimsel Ve Epileptik Ensefalopati Olgusu: Direncli Nobetlerin Canabidiol Kullanimina Dramatik Yanrti

Biisra Filiz Geng', Nesrin Ceylan', Hamit Ozyiirek’
'Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara

Amag: TBC1D24 iligkili gelisimsel ve epileptik ensefalopati, multifokal miyoklonus, epilepsia partialis continua (EPC) ve atesle tetiklenen ndbetler ile ka-
rakterize bir bir klinik tablodur. Cogunlukla nébetler antindbet ilaglara direnclidir. Burada cannabidiol tedavisi ile ndbet sikliginda belirgin azalma olan bir
TBC1D24 olgusu sunulmugtur.

Yontem: TBC1D24 iliskili gelisimsel ve epileptik ensefalopati olgusu sunulmustur.

Bulgular: Aralarinda ikinci derece akrabalik bulunan anne ve babanin ilk gocugu olan 2,5 yag erkek olgu, yenidogan doneminde siipheli sigrayici hareket-
leri olmasi ve 2 aylikken bog bakma, gozlerde yukar deviasyon, davranigta duraksama ataklariyla getirildi. izleminde jeneralize miyoklonik nébetleri oldu.
EEG incelemelerinde farkli odaklardan kaynaklanan epileptik anormallikler goriildii. Beyin MR, BOS ve metabolik tetkikleri normaldi. isitme testinde sag
%40 ve sol %50 isitme kaybi saptandi. izleminde konusma geriligi ve yiirimede gecikme de olan hastanin epileptik ensefalopati gen panelinde TBC1D24
geninin 7. ekzonunda ¢.1499C>T(p.Ala500Val) homozigot muhtemel patojenik varyant saptandi. Kademeli olarak sirasiyla tedaviye eklenen fenobarbital,
levetirasetam, karbamazepin ve clobazam ile ndbet kontrolii saglanamadi. Tedaviye cannabidiol eklendikten sonra nébet kontrolii biiyiik oranda saglandi.
Antindbet ilaglari kademeli olarak azaltildi. 2,5 yaginda yapilan klinik izleminde cannabidiol ve karbamazepin alan hastanin nébetleri kontrol altinda iken
ihmli néromotor gelisim geriligi dikkati gekti.

Sonug: Literatiirde TBC1D24 iliskili gelisimsel ve epileptik ensefalopati ve antindbet tedavi secenekleri ile ilgili bilginin kisith olmasi ve cannabidiol te-
davisine yonelik deneyimin olmadigi gérilmustir. Olgumuzun direncli nébetlerinin cannabidiol tedavisine dramatik yanit vermesi nedeniyle cannabidiol
kullaniminin TBC1D24 iliskili gelisimsel ve epileptik ensefalopati vakalarinda giindeme gelmesi agisindan énemli oldugunu diigiindiirmektedir.

Anahtar Kelimeler: TBC1D24; Cannabidiol; gelisimsel ve epileptik ensefalopati
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PS-154 Hemiplejik Migren Tanili Gocuk Olgularin Retrospektif Degerlendirilmesi
Biisra Filiz Geng', Ayse Yasemin Gelik?, Nesibe Gevher Eroglu Ertugrul’, Nesrin Ceylan', Hamit Ozyiirek’

'Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara
2Aksaray Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Aksaray

Amag: Hemiplejik migren (HM), aurali migrenin nadir gortilen bir alt tipidir. Aurali migren kriterlerine tamamen geri doniigtimlii motor ve non-motor auranin
eslik etmesi, Uluslararasi Bag Agrisi Dernegi tarafindan belirlenmig tani kriterleridir. Sporadik ve otozomal dominant kalitim gésteren familyal olmak iizere
2 alt gruba ayrilir. Familyal olan formda ¢ogunlukla CACNA1, ATP1A2 ve SCNA1 genlerindeki mutasyonlar sorumludur.

Yontem: Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Néroloji kliniginde HM tanisi ile takipli olgular geriye doniik olarak incelendi. ilk atak yasi, atak sikligi, motor
ve non-motor aura (stire, karakter, siddet), eslik eden bas agrisi (siire, karakter, lokalizasyon, siddet), akut ve koruyucu tedavi, laboratuvar (nérogoriintiileme
ve genetik analiz), prognoz verileri degerlendirildi.

Bulgular: Calismaya yaglar 11,13, 15 ve 16 yil olan 4 olgu alindi. Ug olguda sag, diger olguda sol viicut yarisinda 24 saatten kisa siren giicsiizliik ve buna
eslik eden bag agr ataklari vardi. Eslik eden non-motor auralar gérsel ve konusma iligkili idi. Bir olguda anne ve teyzede migren, iki olguda baba ve amcada
aurali migren hikayesi vardi. iki olguda CACNATA geninde heterozigot mutasyon tespit edildi. iki olgu flunarazin, bir olgu topiramat tedavisi alirken, diger
olgu dnerilmesine ragmen diizenli profilaktik tedavi almiyordu.

Sonuc: Hemiplejik migrende Klinik, laboratuvar, akut ve koruyucu tedavi, prognoz konusunda literatiirdeki calismalar hem yetersiz hem de cogu yetigkin
hasta verileridir. Olgu sayisi kisitl olmakla beraber bu ¢alismanin gocukluk ¢agi hemiplejik migrenin gézden gegirilmesi ve ¢cocuk norologlarinin dikkatine
getirilmesi agisindan énemli oldugunu diistiniyoruz.

Anahtar Kelimeler: hemiplejik migren; bas agrisi; aura
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PS-155 SENTROTEMPORAL DIKENLI BENIGN GOCUKLUK GAGI EPILEPSiSi HASTASINDA KARBAMAZEPIN KULLANIMI iLE iLiSKILi ATONIK NOBET:
NADIR BiR OLGU SUNUMU

Pinar Saka Umit!, Nilay Aktar Ulukapi', Ayse Kagar Bayram'
'Sagilik Bilimleri Universitesi, Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Néroloji Egitim Klinigi, Ankara, Tiirkiye

Amag: Sentrotemporal Dikenli Benign Cocukluk Gagi Epilepsisi (SeLECTS) tanisi alan bir olguda, karbamazepin tedavisi sonrasi geligen atonik ndbetleri ve
antiepileptik ilaci diizenlemesi sonrasinda gdzlenen klinik diizelmeyi sunmayr amagladik.

Yontem: Karbamazepin tedavisinden iki hafta sonra atonik ndbetler gelisen olguya, antiepileptik tedavi diizenlenerek klinik seyir ve elektroensefalografi
(EEG) bulgularindaki degisimler takip edilmigtir.

Bulgular: Yedi yaginda erkek hasta, farkindaligin korundugu, yiiz segirmesi ve sol ekstremitelerde fokal tonik-klonik nébet dykiistiyle bagvurdu. EEG bulgu-
lari dogrultusunda SeLECTS tanisi konuldu. Karbamazepin baslanmasinin ardindan iki hafta sonra atonik nébetler ortaya ¢iktl. Video EEG’de sol sentropar-
yetal bolgeden kaynaklanan senkron epileptiform anormallikler saptandi. Karbamazepin kesilip valproik aside gegildikten sonra atonik ndbetler kayboldu,
EEG'de epileptik degarj amplitiid ve sikliginda azalma, uyku mimarisinde organizasyonun belirgin sekilde diizelme gdzlendi.

Karbamazepin tedavisi sirasinda EEG bulgusu
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Sonug: SeLECTS, gocukluk ¢aginda en sik goriilen epilepsi sendromlarindan biri olup, genellikle iyi prognoza sahip, kendi kendini sinirlayan bir formdadir.
Nobetlerin biiyiik kismi uyku ile iligkili olup, farkindaligin korundugu, tek tarafll duyusal-motor semptomlar ve oro-faringo-laringeal belirtilerle karakterize-
dir. Tedavi gereksinimi hastadan hastaya degismekle birlikte, sik veya siddetli ndbetleri olan olgularda karbamazepin veya valproik asit gibi antiepileptik
ilaclar tercih edilebilir. Ancak, antiepileptik ilag seciminde hastanin bireysel yaniti ve olasi yan etkiler gz éniinde bulundurulmalidir. Bu nedenle, tedavi plani
bireysellestirilerek diizenlenmeli ve hastalar klinik ve EEG bulgulari ile yakindan takip edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: SeLECTS, Atonik Nobet, Karbamazepin
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PS-156 Ensefalit-Akut Serebellitin Nadir Bir Nedeni; Rotavirus ve Human Herpes Virus Tip 6 (Roseola infantum) Ko-enfeksiyonu.
Celil Yilmaz?, Osman Kipoglu?, Ozgen Hiir2, Kamil Yilmaz'

"Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Enfeksiyon Hastalari Ana Bilim Dall
2Sanlurfa Egitim ve Aragtirma Hastanesi Cocuk Néroloji Klinigi

Amag: Gocukluk ¢aginda human herpes virus tip 6 ( HHV-6) ve rotavirusa bagl enfeksiyoz durumlar oldukga sik goriilmektedir. Gocukluk ¢aginda rotavirus
ve HHV-6’ ya bagdli viral ensefalit ve akut serebellit olgulan ayri ayr tanimlanmistir. Etyolojide rotavirus/HHV-6 birlikteliginin gozlendigi vakamiz literatiire
katki olacagi amaci ile sunmak istedik

Yontem: Oncesinde saglikli 2 yag.mt!a kiz olgu, 1 hafta 6nce ates yliksekligi, ishal ve kusma yakinmalari ile dis merkezde 3 giin hospitalize edilmis. Gaitada
rotavirus antijeni pozitif saptanmis. Izleminde kisa siireli biling bulanikhd, uykuya egilim ve dizatrik konusma ile sag kol ve ayakta kisa siireli tonik vasifta
fokal ndbeti gdzlenmis. Taburcu edildikten 3 giin sonra oturuken saga dogru diisme seklinde dengesini saglayamama seklinde servisimize basvurdu.

Bulgular: Nérolojik muayenede Biling agik, koopere, oryante,dizatrik konugmakta, otururken saga dogru denge kayb, yiirlime destekli ve genis tabanli olup,
kas giicii tam olmasina ragmen sag (ist ve alt ekstremite ataksisi (hemiataksi) gozlendi. Lomber ponksiyonunda BOS direkt bakida mm3 de10 hiicre ve BOS
proteini hafif diizeyde artmig saptandi. BOS olasi malign hiicreleri arastirmaki ¢in BOS sitolojisinde aselliiler olarak degerlendirildi. BOS PCR viral menenjt
panelinde HHV Tip 6 pozitf gdzlendi. Human herpes virus tip 6 serolojisi poziiitf saptandi.

Sonug: Literatiirde rotavirus ve human herpes virus tip 6 (HHV-6) ya bagli viral ensefalit ve akut serebellit olgulari ayr ayri tanimlanmigtir. HHV 6 ile iligkili
hemiataksi ve ensefalit tablosu bagigikhigi baskilanmig yasli bir hastada tamimlanmigken rotavirusa bagl ensefalit vakalari da mevcuttur. Yine de artan
vakarin bu viruslerle iliskliendilecegi durumlarda; semiyoloji, beyin goriintileme, viral ve immiinolojik incelemeleri iceren kapsamli arastirmalar nérolojik
hastaliklarin patofizyolojisini daha net bir sekilde aydinlatabilir.

Anahtar Kelimeler: Ensefalit, hemiataksi, ko-enfeksiyon
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PS-158 Yenidogan Tarama Programi Firsatini Kagiran Ve Ciddi Klinik Bulgular ile Tammlanan Nadir Bir Biotinidaz Enzim Eksikligi Olgusu
(Ozlem Acar', Erdem Simsek', Géktug Dinger2, Ebru Canda?, Burcu Giiliz Cirpanli Ari", Seda Kanmaz', Sanem Keskin Yilmaz', Hasan Tekgiil'

'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi , Cocuk Sagligil ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim Dal
2Fge Universitesi Tip Fakiiltesi , Néroloji Anabilim Dal
SEge Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklan Anabilim Dal, Cocuk Metabolizma Bilim Dall

Amag: Biotinidaz enzim eksikligi (BEE), norolojik, dermatolojik, immiinolojik, oftalmolojik ve gastroenterolojik semptomlara yol agabilen bir hastaliktir. Klasik
formu genellikle yasamin ilk yilinda klinik bulgularla ortaya ¢ikarken, ge¢ baslangich formu biiyiik cocuklarda ve ergenlerde optik ndropati, miyelopati ve
spastik paraparezi gibi atipik bulgularla seyredebilir. Bu sunumda, gérme ve motor islevlerde ilerleyici kayip ile bagvuran, BEE tanisi alan ve tedavi sonrasi
motor bulgularda belirgin diizelme saglanan bir olgu sunulmaktadir.

Yontem: On alti yasinda erkek, ¢ yildir ilerleyici gorme kaybi ve iki ayda geligen yiiriime kaybi ile bagvurdu. Fizik bakida bilateral optik disklerde soluk-
luk, alt ekstremitelerde gii¢ kaybr izlendi. Derin tendon refleksleri artmisti ve patolojik refleksler saptandi. Bulgular bilateral piramidal sistem tutulumu ile
uyumlu degerlendirildi. Manyetik rezonans (MR) gériintiilemede fornix ve bilateral lateral kortikospinal trakt tutulumu (Sekil 1) tespit edildi. Ayirici tanida
lokodistrofiler ve BEE diistinildii. Biotinidaz aktivitesi %4 olarak 6lgiildi. BTD geninde homozigot mutasyon saptandi. Oral biotin tedavisi ile spastisitede
gerileme ve motor islevlerde tama yakin diizelme saglandi. Gérme keskinliginde ise kismi iyilesme gozlendi.

Bulgular: BEE, multipl karboksilaz eksikliginin iki alt tipinden biridir ve erken tani ile tedavi hayati dneme sahiptir. Yenidogan déneminde tedavi baglanan
hastalar normal gelisim gdsterir. Ancak, optik atrofi, isitme kaybi ve paraparezi gibi ciddi nérolojik bulgularin gériildiigii olgularda bile, tedavi ile kismi dii-
zelme saglanabilir. Sunulan olgu, tarama programinin diginda kalmig ve agir norolojik bulgularla bagvurmustur. Yenidogan tarama programlarinin énemine
dikkat gekmek amaciyla olgunun sunulmasi planlanmigtir.

mr bulgusu

Sonug: BEE, tedavi edilebilir bir hastaliktir. Ge¢ baslangigh formlari da bulunabildiginden, klinik ve radyolojik bulgular tamimlayici 6zellikler tasiyorsa yas
gozetmeksizin akilda tutulmaldir.

Anahtar Kelimeler: biyotinidaz eksikligi, tarama programi
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PS-159 Epilepsi ile ilgili sorulara verilen ChatGPT yanitlarinin performans degerlendirmesi
Peren Perk', Merve Hilal Dolu?, Zeynep Oz Dagdelen’

’[stanbu( Bagakgehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi, Tiirkiye
2Istinye Universitesi, Liv Hospital, Cocuk Ndroloji, Tiirkiye

Amag: Epilepsi degisik diizeylerde bilissel, psikolojik etkileri olan sik gegirilen ndbetler ile karakterize ndrolojik bir durumdur. Etkin bir tedavi igin dogru
Klinik bilgiler 6nem arz etmektedir. Chat GPT gibi dogal dil isleme modelleri saglik alaninda bilgilerin derlenmesinde verileri analiz edilmesinde kullaniimaya
baglanmistir. Galismamizda, cocukluk ¢agdi epilepsileri hakkinda yapay zek& modiillerini dogru ve etkili bilgiyi saglayip sa§lamadigi arastinimaya caligiimistir

Yontem: Epilepsi hakkinda toplam 25 adet soru hazirlanarak ChatGPT3.5 ve 4.0 versiyonlarinin yanrtlar incelendi. incelemeler 3 farkli hekim tarafindan de-
gerlendirildi. Farkli goriisler olmasi durumunda hekimlerden biri son karari veren kisi olacak sekilde calisma tasarimi olusturuldu. Verilen yanitlar: ‘1;yeterli
editsel degere sahip’, ‘2;dogru fakat yeterli degil’, ‘3;dogru ve yanlis bilgiyi birlikte icermekte’ ve ‘4;tamamen yanlis’ olarak kategorize edildi.Galismamizda
cocukluk cagi epilepsileri hakkinda hazirlanmig sorulara gocuklara ChatGPT 3.5 ve 4 versiyonlarinin verdidi yanitlar kiyaslandi.

Bulgular: ChatGPT3.5 ‘un verdigi yanitiardan 9'u (%36) yeterli ve editsel, 11’i (%44) dogru fakat yeterli degil, 5 tanesinde (%20) ise dogru ve yanlig ifa-
delerin bir arada oldugu gériildii. ChatGPT’4’un yanitlarindan biri digindan hepsi yeterli ve egitsel olarak degerlendirildi. Yeterli ve egitsel olarak diisiiniilen
yanitlar kiyas edildiginde 3 cevap benzer kalitede olup, 5’inde ChatGPT4 yanitlarinin daha iyi oldugu, birinde 3.5‘un yanitinin daha iyi oldu§una kanaat edildi.

Sonug: Epilepsi ile ilgili verdigi yanitiarin dogrulugu degerlendirildiginde ChatGPT4 un iyi bir bilgi saglayici arag olarak degerlendirilebilecegi diisiinilebilir.
Verilen yanitlarin niteliginin hekimlerin subjektif degerlendirmesine dayandidi unutulmamalidir. Stirekli yeni siiriimlerinin Gretilmesi nedeniyle ve internet
ortaminda en yeni bilgilerin paylagiimasi ve giincellenmesi sonucunda daha iyi sonug veren yapay zeka modillerinin kullanima sunulmasi kaginilmaz
olacaktr.

Anahtar Kelimeler: dogal dil isleme, ChatGPT, epilepsi
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PS-160 Akut Spinal Kord Enfarktiisii: Etiyoloji ve Tedavi

Nurcan Seyma Demir', Nagihan Sener', Deniz Karapolat2, Ulkiihan Oztoprak!, Selman Kesici®, Benan Bayrakgs?, Duygu Ugkan‘, Tekin Aksu?, Rahgan
Gogmen?®, Dilek Yalnizoglu'

"Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Néroloji Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatri Anabilim Dali, Ankara, Tiirkiye
SHacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Yogun Bakim Unitesi, Ankara, Tiirkiye
“Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Hematoloji Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye
SHacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Ankara, Tiirkiye

POSTER BILDIRILER

Amag: Akut spinal kord enfarktiisii (ASKE), cocuklarda nadir gériilen ve kotii prognozlu bir durumdur.
Yontem: Kafein veya guarana iceren enerji iceceklerinin arteriyel hipertansiyon, kardiyak aritmiler ve miyokardiyal iskemi gibi yan etkileri vardir.

Bulgular: Vaka sunumu: Oncesinde saglikli olan 17 yasinda erkek hasta, 3 giindiir 6ksiiriik, ishal ve ses kisikligi, bir kez senkop atagi éykiisii, ani gelisen
gli¢ kaybi ve solunum sikintisi ile dig merkeze acil servise bagvurmustu. Hipertansiyonu olan hastanin muayenesinde Glasgow Koma Skalasi 6 ve flask
kuadriparezisaptanmig, entiibe edilerek yogun bakim (initesine yatinlmig. Postenfeksiydz demiyelinizan hastalik dntanisi ile intravendz immiinoglobulin,
metilprednizolon verilmis, plazma degisimiyapiimis. Bulgularinda iyilesme olmamasi nedeniyle 3. glinde yogun bakim servisimize entiibe sekilde transfer
edildi. Hastanemizdeki ilk nérolojik degerlendirmesinde flask kuadriparezi vardi, yiizeyel ve derin duyu muayenesi normaldi. Oykiisii derinlestirildiginde akut
gli¢ kaybinin baslangicindan énce 2 litre enerji icecedi ictigi 6drenildi. Spinal manyetik rezonans gériintiilemede akut servikal spinal enfarktiise sekonder
miyelopati bulgulan saptand. Bilgisayarli tomografi anjiyografide sol vertebral arterde vaskiiler diizensizlik oldugu goriildii. Diisiik molekiil agirlkli heparin
tedavisi baslandi. Ek olarak, sirastyla 20. ve 35. giinlerde intravendz ve intratekal mezenkimal kok hiicre tedavisi uygulandi. Hasta 60. glinde trakeostomili
ve destekli yiirliyebilir halde taburcu edildi. 6. ay kontroliinde trakeostomisi kapatildi ve bagimsiz yiirliyebiliyordu.

Sonug: ASKE, hastalarin yagam Kalitesini etkileyen ciddi sekellere sebep olan ndrolojik bir acildir. Onemli kardiyovaskiiler yan etkileri olan enerji icecekleri
ASKE nedenlerinden biri olabilir. Mezenkimal kok hiicre uygulamasi, ASKE’de ndrolojik sekelleri azaltmak i¢in bir tedavi secenegi olabilir.

Anahtar Kelimeler: infarktiis, Enerji icecekleri, kuadripleji
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PS-161 Lakozamid Kullamminin Nérokognitif Fonksiyonlar Uzerine Etkisi
Manolya Panpalli', Pelin Aslan2, Sevtap Kiling?, Meltem Sevgili2, Hamit Ozyiirek?

'Gazi Yasargil Egitim ve Arastirma Hastanesi

2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Fizyoloji ABD
SBagkent Universitesi Tip Fakiiltesi Fizyoloji ABD
“Ankara Bilkent Sehir Hastanesi GCocuk Néroloji Klinigi

Amag: Lakozamide prenatal maruziyetin, ge¢c donem kognitif fonksiyonlar iizerine etkisi iyi bilinmektedir. Nérogenezin erken ¢ocukluk doneminde devam
ediyor olmasi bu donemde lakozamid kullaniminin nérokognitif fonksiyonlarda prenatal maruziyete benzer gekilde bozulmalara neden olabilecegini di-
stindiirmektedir. Bu deneysel ¢alisma ile erken ¢ocukluk doneminde lakozamidin kronik kullaniminin ge¢ dénem anksiyete, 6Grenme ve bellek lizerindeki
etkilerinin belirlenmesi amaglandi.

Yontem: Calismada toplam 32 adet, 4 haftalik digi yavru Wistar sigan kullanildi. Prepubertal donemi yansitmasi agisindan 4 haftalik yavru siganlar tercih
edildi. Her grupta 8 adet sigan olmak iizere dort grup olusturuldu.Grup I: Kontrol (Sulandirmakta kullanilan ¢ézelti)Grup II: Lakosamid3 (3mg/kg/g) Grup Il:
Lakosamid10 (10mg/kg/g)Grup IV: Lakozamid30 (30mg/kg/g ) Kronik kullanimin deneysel modeli olarak ilag ve plasebo 21 giin siire ile oral verildi. Lakosa-
mid dozlar klinik kullanim dozlar olan 200, 400 ve 600mg/g karsilik gelen ve benzer plazma diizeylerini saglayan deneysel dozlar olarak belirlenmistir. ilag
uygulama siiresinin sonrasinda davranis, 6grenme ve bellek degerlendirmesine yonelik olarak “Agik Alan” ve “Morris Su Tanki” testleri yapildi.

Bulgular: Farkl doz lakozamid uygulanan gruplar kontrol grubu ile kiyaslandiginda 6grenme ve bellek parametrelerinde herhangi bir anlamh degisiklik
gozlenmedi (p>0.05). Anksiyete degerlendiriimesinde ise 30mg/kg lakozamid uygulanan grupta hayvanlarin toplam kat etti§i mesafe ve ortalama hiz
kontrol grubuna kiyasla anlamli derecede artarken (sirasiyla p=0.021 ve p=0.017); toplam hareketsiz kaldigi siirede anlamli diigiis gozlemlendi (p=0.040).

Sonug: Ge¢ donem nérokognitif fonksiyonlarda negatif bir etkisinin gosterilememis olmasi, hatta yiiksek dozda anksiyete diizeyini azaltici etkisi, lakoza-
midin olumlu farmakodinamik dzeliginin tespiti agisindan énemlidir. Bununla birlikte ¢alismamizin ilk olma 6zelligi nedeniyle erken ¢ocukluk déneminde
kullanimina yonelik baska deneysel ve klinik ¢aligmalara da ihtiya¢ duyulmaktadr.

Anahtar Kelimeler: Lakozamid, Hafiza, Morris Su tanki
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PS-162 Monogenik distoni tanisiyla izlenen hastalarin klinik ve genetik ozellikleri : Tek merkez deneyimi
Elif Perihan Oncel', Seyda Besen', Hakan Ergelebi2, Serdar Ceylaner?, ilknur Erol’

'Bagkent Qniversitesi Adana Dr. Turgut Noyan Uygulama ve Arastirma Merkezi
zBa§kent Universitesi Ankara Hastanesi
3Intergen Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi

Amag: Genetik distonilerin patofizyolojisinde SPR, GNB1 ve GCH1 gibi GTP metabolizmasi ve sinyal yollarinda yer alan genler énemlidir.GCH1 (DYT-GCH1)
ve SPR (DYT-SPR) mutasyonlari, dopamin sentezini tetrahidrobiopterin (BH4) yolu araciligiyla etkileyerek dopamine yanit veren distonilere yol agar. GNB1
mutasyonlar, G-protein sinyalini bozarak, genellikle gelisimsel gecikme ve epilepsi ile gériilen erken baslangich distoni ile iliskilendirilmigtir. GNAL (DYT-
GNAL), bir G-protein alt birimini kodlayan bir gen, yetigkin baslangich servikal ve segmental distoni ile iligkilidir ve distonik mekanizmalardaki G-proteinine
bagli reseptor yollarinin roliinii daha da vurgulamaktadir.

Yontem: Baskent Universitesi, Adana Hastanesi pediatrik noroloji boliimiinde genetik distoni tanili ardisik dokuz hasta retrospektif olarak degerlendirildi.

Bulgular: Semptomlarin baglama yasi ortanca yas 36 ay (minimum:4 ay ;maksimum:180 ay) idi. Alti hastada ilk semptom distoni iken 2’sinde gelisimsel
gecikme (GG) ve epilepsi, 1 hastada hipotoniydi.izlemleri sirasinda distoni gelisen hastalardan 4’(inde jeneralize distoni, 2’ser hastada fokal ve hemidistoni,
1 hastada ise segmental distoni mevcuttu. 4 hastanin ebeveynleri kuzendi.Distoniye ek olarak iki hastada epileptik bozukluk, bir hastada hipotoni, birer
hastada ise konugsmada gecikme ve ince motor becerilerde gerilik izlendi. Hastalarin genetik nedenleri birer olguda KCNB1, DYT-1 GNB1, GCH1, MTPAP,
SGCE, ATP1A3 ve iki hastada ise SPR genindeki mutasyonlardi. Beg hastada monoterapide levodopa/karbidopa yaniti gbzlenirken, 1 hastada triheksifenidil
hidroklortir ile yanit, 2 hastada ise sapropterin hidrokloriir ve hidroksitriptofan ile yanit izlendi. Bir hastada ise tedaviye yanrtsizdi ve bu hastaya triheksife-
nidil hidroklortir ve diazomid tedavisi verilierken GNB1 mutasyonu olan hastada karbamazepin yaniti izlendi.

Sonug: Genetik testlerdeki ilerlemeler, distoni siniflandirmasini 6nemli 6lgiide geligtirmis genotip-fenotip korelasyonlarinin énemini ve hedef tedavi sece-
neklerini giindeme getirmistir. Bulgularimiz distoni genlerinden bazilarinin fenotipik spektrumunu genigletmigtir.

Anahtar Kelimeler: Distoni, monogenik, dopamin
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PS-163 KCNB1 Gen Varyant ile iliskili Distoni: Epilepsi Olmadan Ortaya Gikan Nadir Bir Olgu
Elif Perihan Oncel', Seyda Besen', Hakan Ergelebi2, Serdar Ceylaner?, ilknur Erol’

'Bagkent Qniversitesi Adana Dr. Turgut Noyan Uygulama ve Arastirma Merkezi
25a§kent Universitesi Ankara Hastanesi
3Intergen Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi

Amag: KCNB1 geni voltaj kapili potasyum kanali alt ailesi 2 voltaj kapili potasyum kanali [ alt birimini ((Kv2.1)) kodlamakta ve néronal uyarilabilirlikte
etkilidir. KCNB1 geni mutasyonlari gelisimsel ve epileptik ensefalopati (DEE) tip 26 ve erken baslangich epilepsi ile iliskilendirilmistir.

Yontem: KCNB1 geni iligkili literatlirdeki ikinci distoni olgusu sunulmustur.

Bulgular: Ug yas alti aylik erkek hasta, kogarken ve ayakta hareket halinde iken sol elde biikiilme yakinmasi ile bagvurdu. Sol bibrekte evre 4 reflii dykiisii
diginda 6z ve soygegmisinde ozellik olmayan hastanin nérolojik muayenesinde sol iist ekstremitede segmental distoni saptandi. Laboratuvar tetkikleri, EEG
ve beyin goriintiilemeleri normal saptandi. Psikometrik degerlendirmesinde dil gelisiminde baskin, kaba ve ince motor becerilerde gerilik izlendi. GLUT1
mutasyonu saptanmadi. WES’de KCNB1 geni; NM_004975.4 ¢.1089C>A p. (Ser363Arg) heterozigot yiiksek olasilikla patojenik varyant saptandi. Aile tara-
masinda anne ve babada mutasyon saptanmadi. Hasta de novo KCNB1 geni iligkili distoni tanisi ile izleme alind.

Sonug: Wirth ve arkadaglari, 32 erken baslangigh ya da ailesel tani konulamamig distoni hastasina WES uygulamiglar, tani konulan11 hastadan birinin 20
aylik segmental distonisi oldugunu ancak epilepsisi olmayan de novo KCNB1 mutasyonu iligkili oldugunu bildirmiglerdir. Olgumuz literatirde KCNB1 gen
mutasyonu iligkili ikinci distoni olgusu olup, KCNB1 mutasyonlarinin da diger kanalopatiler gibi hareket bozukluklari ile gelebilecegine dikkat cekmek amaci
ile sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: KCNB1, distoni, de Novo
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PS-164 SMARCA gen mutasyonu iliskili hastalik spektrumundan dért yeni olgu.
Elif Perihan Oncel', Mahmut Aslan?, Akgiin Olmez, Seyda Begen', Hakan Ercelebi*, ilknur Erol'

'Baskent Universitesi Adana Dr. Turgut Noyan Uygulama ve Arastirma Merkezi
2YM Medical Park Mersin Hastanesi

30zel muayenehane , Denizli

“Bagkent Universitesi Ankara Hastanesi

Amag: SMARCA1 ve SMARCA2 genleri, kromatin yapisini degistirerek gen ekspresyonunu diizenleyen SWI/SNF kromatin yeniden sekillendirme kompleksi-
nin temel alt birimlerini kodlar. Bu genler, noral gelisim, sinaptik plastisite ve tlimdr baskilama gibi 6nemli roller oynar. SMARCA1’deki mutasyonlar, SNF2Lyi
kodlayan, zeka geriligi ve nérogelisimsel sendromlarla iliskilendirilmistir, ancak hastalik patolojisindeki rolii SMARCA2’ye kiyasla daha az karakterize edil-
mistir. Buna kargilik, BRM'yi kodlayan SMARCA2, ndronal farklilagma igin kritik Gneme sahiptir ve zeka geriligi, epilepsi ve belirgin kraniyofasiyal 6zelliklerle
karakterize edilen nadir bir nérogelisimsel bozukluk olan Nicolaides-Baraitser Sendromu (NCBRS) ile dogrudan iligkilendirilmisgtir.

Yontem: Cocuk noroloji departmanlarinda SMARCA1 ve SMARCA2 patojenik mutasyonlari gosterilmis 4 hasta retrospektif olarak degerlendirildi.

Bulgular: Belirtilerin baslangic yasi 3 aydan- 2 yil, takip siiresi ise 5 ay- 5 yil araliindaydi. iki hasta hipotoni tanisi ile arastinldi, birinde beyin gériintiile-
mesinde (MRG) korpus kallosum incelmesi ve artmig bifrontal BOS mesafeleri gibi spesifik olmayan bulgular diginda tiim incelemeler normald. Hipotonik
bebeklerde SMARCA1 geninde NM_001282874.2 ¢.7C>T p.Q3* hemizigot mutasyonu gdsterildi. Bir hasta 2 yaginda baslayan direngli nobetler ile bagvurdu
ve sodyum valproat, clonezepam topiramat ve ACTH tedavisi ile ndbet kontrolii saglandi. Diger hasta ise tekrarlayan febril ndbet ile bagvurdu ve ndbetleri
sodyum valproat ile kontrol altina alindi. Her iki olguda da global gelisim gerili§i izlendi. Nobet ile bagvuran hastalarda sirasi ile SMARCA2’de heterozigot
(ENST00000382203.1) Ekzon24 ¢.3449C>T (p.Pro1150leu) ve NM_003070.5 ¢.4508G>A (p.Arg1503GIn) varyantlar saptandi.

Sonug: Bu calismada nadir hastaliklardan SMARCA1/2 iligkili hastaliklarin fenotipik yelpazesinin norogelisimsel gerilik yaninda farkl epilepsi tiirleri ile de
sekillenebilecegini gostermigtir.

Anahtar Kelimeler: SMARCA, epilepsi, hipotoni
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PS-165 NADIR BiR AKUT SEREBRAL ENFARKT NEDENi: KRONiK PROGRESIF PRIMER SANTRAL SiNiR SISTEMi VASKULITI
Pinar Saka Umit, Bahadir Konuskan', Semanur Ozdel?, Yasemin Tagei Yildiz3, Biigra Biyiklioglu', Sevde Seger', Deniz Yiiksel'

1Saglk Bilimleri Qniversitesi, Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Néroloji Egitim Klinigi, Ankara, Tiirkiye
2Saghik Bilimleri Universitesi, Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Romatoloji Egitim Klinigi, Ankara, Tiirkiye
3Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Radyoloji Egitim Klinigi, Ankara, Tiirkiye

Amag: Ani gelisen hemipleji ile bagvuran ve kronik progresif primer santral sinir sistemi vaskiiliti (PSSSV) tanisi alan bir olgunun, erken tani ve uygun
medikal tedavi ile klinik seyrinin takibini ve tedaviye yanitini sunmayi amagladik.

Yontem: Kronik PSSSV tanisi alan olgu, klinik, radyolojik ve laboratuvar bulgulari ile degerlendirilerek; erken tani siirecinde beyin manyetik rezonans go-
riintiileme (MRG) ve anjiyografi sonuglari ile tedaviye yanit ve klinik seyir dederlendirilmigtir.

Bulgular: 12 yas kiz hasta, ani gelisen sol hemipleji ve ndbet dykiisii ile bagvurmustur. Norolojik muayenesinde sol alt ve iist ekstremitede 1/5 kas giicli
kaybi, sol goziinii tam kapatamama ve konusurken agiz kaymasi saptanmigtir. Beyin MRG ve MRA incelemelerinde sag orta serebral arter (MCA) sulama
alaninda infarkt ve vaskiilit ile uyumlu damar kontur diizensizlikleri tespit edilmigtir. Dijital Subtraksiyon Anjiyografisi (DSA) vaskiilit ile uyumlu gelmistir. Akut
serebral enfarkt ve kronik progresif primer santral sinir sistemi vaskiiliti tanilar konulmustur. Bes giin yiiksek doz intravendz metilprednizolon ve ardindan
aylik siklofosfamid tedavisi 6 ay siireyle uygulanmigtir. Takiplerde klinik stabilizasyon saglandii, nérolojik muayenede belirgin diizelme (kas giicii 4/5)
oldugu gozlenmistir. Fizik tedavi destegi alan hastanin idame tedavisine azatioprin ile sorunsuz olarak devam edilmektedir.

Beyin MRG ve MRA incelemeleri

Infarkt ve vaskiilit ile uyumlu damar kontur diizensizlikleri

Sonug: Cocukluk Gagi PSSSV, sistemik vaskiilit belirtisi olmadan merkezi sinir sistemini etkileyen nadir ve nedeni bilinmeyen bir enflamatuar hastaliktir.
Bagagrisi, biligsel ve davramig bozukluklar, psikoz, akut inme, ndbet, status epileptikus, optik nrit ve kraniyal sinir paralizileri gériilebilir. Tanisinda serebral
anjiyografi ve biyopsi 6nerilse de, giincel yayinlar, MRG ve anjiyografi bulgularinin uyumlu bir BOS profili ile birlikte degerlendirilmesi durumunda biyopsiye
gerek kalmadan yiiksek olasilikla PSSSV tanisi konulabilecegini belirtmektedir.

Anahtar Kelimeler: inme, Vaskiilit, Tedavi
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PS-166 infantil Epileptik Spazm Sendromu : Enteroviral Sepsis Sonrasi Spontan Remisyon
Omer Karaca', Esra Cakmak Tagkin?

"Kocaeli Sehir Hastanesi, Cocuk Ndrolojisi
2Kocaeli Sehir Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari

Amag: infantil epileptik spazm sendromu (west sendromu), 1 ile 24 ay arasindaki cocuklarda gériilen, epileptik spazm, elektroensefalogram (EEG)’de
hipsaritmi paterni ve nérogelisimde duraklama veya gerileme triadiyla bilinen bir gelisimsel ve epileptik ensefalopatidir. Hizla tedavi edilmedigi takdirde
néromotor ve biligsel gelisim geriligi kagimimazdir. Antiepileptik tedavi baglanamadan enteroviral sepsis gegirdikten sonra spontan remisyona giren west
sendromlu olguyu sunmay amagladik.

Yontem: Olgunun dykil, fizik muayene, EEG, nérogoriintiileme ve laboratuvar bulgular degerlendirildi.

Bulgular: 6,5 aylik erkek olgu, bir hafta 6nce baglayan epileptik spazm ile klinigimize basvurdu. Prenatal, natal ve postnatal dykiide 6zellik yoktu. Anne
baba akrabaligi yok ve bu aya kadar gelisimi normaldi. Kraniyal MRG normaldi. EEG’de hipsaritmi paterni izlendi. Ayrica ndbetlerin baslamasiyla birlikte
g0z temasinin ve gevreye ilgisinin azaldidi belirtildi. Levatirasetam tedavisi baglandi. Tanidan 2 giin sonra olguda dokiinti, akut faz reaktanlar yiiksekligi
ve sonrasinda septik goriiniim ortaya ¢ikmasi iizerine alinan solunum yolu PCR panelinde enteroviriis saptandi. Takibinin 2. gliniinde enteroviral dokiintiiler
ve gastroenterit tablosunun belirginlesmesiyle tanisi netlestirildi. Yaklagik 2 hafta destek tedavisi alan olgunun tanidan 20 giin sonra spazmlarinin spontan
geriledigi ve gevreye ilgisinin belirgin arthigi gériildi. Yapilan EEG’de hipsaritmi paterninin kayboldugu, her iki frontal bolgede seyrek fokal epileptiform
aktivitelerin oldugu saptandi. ACTH tedavisi verilmeden levetirasetam ile izleme alind.

Sonug: Literatiire bakildiginda da (st solunum yollar enfeksiyonu, 6. hastalik gibi viral enfeksiyonlar sonrasi spontan remisyona giren az sayida infantil
epileptik spazm sendromu olgusu bulunmaktadir. Nadir goriilen bu durumun, enteroviral sepsis gibi viicudu agin strese sokan enfeksiyonlar sonucunda
gelisebilecedi akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: enterovirus, infantil epileptik spazm sendromu
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PS-167 Otonom Tutulumlu Guillain-Barre Sendromu : Pacemaker Kullanimi
Omer Karaca', Gékmen Akgiin?, Ali Korulmaz?

"Kocaeli Sehir Hastanesi, Cocuk Ndrolojisi
2Kocaeli Sehir Hastanesi, Cocuk Kardiyolojisi )
3Kocaeli Sehir Hastanesi, Cocuk Yogun Bakim Unitesi

Amag: Otonom sinir sisteminin tutulumu, katekolamin salinimindaki ani dalgalanmalar ve baroreseptor yanitinin bozulmug olmasi Guillain Barre sendro-
munda goriilebilen kardiyovaskiiler yetersizligin baslica sebepleridir. Sistolik kan basincinda dnemli dalgalanmalar, inatgi sinis tagikardileri,bradiaritmiler
(atriyoventrik(iler bloklar ve siniis arresti), atriyal-ventrikiler tasikardiler ve asistol hastaligin agir formunda goriilebilmektedir. Agir seyreden hastalarin az
bir kisminda miyokardiyal tutulum da gelisir ve ekokardiyografik incelemede sistolik disfonksiyon ve lokal hipokinezi gériiliir. Otonom tutulumlu GBS olgu-
larinda pacemaker kullaniminin 6neminin vurgulanmasi amaglanmigtir.

Yontem: Otonomik tutulumlu bradikardi ve asistoli ataklari olan akut inflamatuvar demyalizen néropatili olguda kardiyak pacemaker uyguland.

Bulgular: Olgu mekanik ventilatér desteginde iken AV bloklar ile birlikte derin bradikardiler ve hipotansiyon goriilmesi iizerine transvendz yol ile gegici
endokardiyal pacemaker yerlestirilmesine karar verildi.Ekokardiyografik incelemesinde sistolik fonksiyonlari, kapak fonksiyonlari normaldi. Bipolar elektrod
kateter sag femoral ven yoluyla sag ventrikiil apeksine floroskopi altinda yerlestirildi. Esik (threshold) output degeri 10 mA, duyarlilik (sensitivity) threshold
degeri 2 mV ve kalp hizi egik degeri 70/dk olarak ayarlandi. Pacemaker egik degerleri giinliik olarak kontrol ve kalibre edildi. Pacemaker kaynakli trombo-
emboli ihtimaline kargi hastaya 0.5mg/kg/doz 2 doz seklinde subkutan enoxaparin baslandi.Giinliik gekilen AP gbgiis réntgenografisi ile elektrod pozisyonu
degerlendirildi. Hastanin 4.giin bradiaritmi ataklarn sonlandi, extiibasyon sonrasi gegici pacemaker floroskopi altinda gikarild.

Sonug: Sonug olarak solunumu mekanik ventilator ile desteklenmis Guillain Barre sendromlu bir hastada kardiyovaskiiler yetersizlik mortalitenin baglica
sebebi haline gelmektedir. Kardiyovaskiiler bozulmalar daha sik olarak intravaskiiler ponksiyon veya orofarengeal-trakeal aspirasyon gibi invaziv iglemler
esnasinda ortaya ¢ikmaktadir. Bradiartimiler bagladiginda ve hatta baglamadan bile agir seyreden hastalarda gegici pacemaker yerlestirmek hastayi irre-
versibl siniizal arrest ve asistole kargi koruyacaktir.

Anahtar Kelimeler: Guillain Barre, pacemaker
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PS-168 Lyme Hastahgini Taklit Eden Miyelin Oligodendrosit Glikoprotein Antikoru iligkili Hastalik (MOGAD) Vakasi: Olgu Sunumu
Gl Altunképrii', Sonay Arslan $ahan', Ezgi Gaglar, Burgin Gondillii Polat!, Meltem Gobanogullari Direk', Mustafa Kdmiir', Getin Okuyaz'
"Mersin Universitesi

Amag: Miyelin Oligodendrosit Glikoprotein Antikoru iligkili Hastalik (MOGAD), cocuklarda erigkinlere gére daha sik goriilen, optik sinir, beyin ve spinal kordu
etkileyen nadir, demiyelinizan bir hastaliktir. Klinik ¢esitliligi ve Lyme hastaligi gibi enfeksiy6z etkenlerle benzer semptomlar gésterebilmesi tani giicliigiine
neden olabilir. Bu olgu sunumu, Lyme serebelliti 6n tanisiyla izlenen ve MOGAD tanisi alan bir gocuk vakasini tartisarak MOGAD farkindaligini artirmayi
amaglamaktadr.

Yontem: Dokuz yasinda kiz hasta, 4 giindiir siiren boyun agrisi, direncli kusma ve bag agrisi sikayetleriyle bagvurdu. Norolojik muayenesinde fokal defisit
saptanmadi. Serebral MRG’de bilateral serebellar hemisferlerde T2 Flair sekansinda simetrik sinyal artiglar izlendi. Hasta serebellit 6n tanisiyla yatinidi.
Gonderilen serumda Borrelia IgM pozitif saptandi. Baglangigta seftriakson ve asiklovir tedavisi uygulandi. BOS 6rneklemesinde calisilan Borrelia PCR negatif
bulundu.

Bulgular: Takip stiresince serum anti- MOG pozitif bulununca hasta demiyelinizan hastalik agisindan degerlendirildi ve MOGAD tanisi aldi. Hastaya iV im-
miinglobulin (IVlg) uygulandi. Kontrol gériintiilemede lezyonlarin geriledigi gorildii.

Sonug: MOGAD nadir goriilen bir hastalik olup degdisken klinik cesitliligi nedeniyle akut baslangicl norolojik semptomlarla bagvuran her ¢ocukta ayirici
tanida disiintilmelidir. Bu olgu, MOGAD’in Lyme hastaligi gibi enfeksiyonlar taklit edebilecegini vurgulamaktadir. Erken tani ve uygun tedavi, hastaligin
yonetiminde kritik 6neme sahiptir. MOGAD siiphesinde klinik, laboratuvar ve radyolojik bulgular birlikte degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: MOGAD, demiyelinizan hastaliklar, Lyme hastaligi
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PS-169 Epileptik Ensefalopatilerde ACTH Tedavisinin Etkinligi: Tek Merkez Deneyimi
Ceyda Bayraktar Eltutan’, Ceyda Oney’, Cisem Duman Kayar', Ridvan Avcr', Fulya Kiirekgi', Edibe Pembegiil Yildiz', Hillya Maras Geng'
'istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagiigi ve Hastaliklari, Cocuk Néroloji Bilim Dali

Amag: Bu calismanin amaci, cesitli tipte epileptik ensefalopatisi olan ¢ocuklarda ndbetleri kontrol etmede Adrenokortikotropik hormon (ACTH) tedavisinin
etkinligini degerlendirmektir.

Yontem: ACTH tedavisi goren epileptik ensefalopati tanisi almig hastalari retrospektif olarak inceledik. Erken nobet yaniti, ACTH tedavisinin ilk 3 ayinda
ndbetlerde %50°den fazla azalma olarak tanimlandi. Ug aylik tedaviden sonra nobet yaniti “gec nobet yaniti” olarak siniflandirildi.

Bulgular: Galismaya 23'ii kiz 35 gocuk dahil edildi. Ortanca yas 11 ay (0-96 ay, IQR 14 ay), ACTH tedavisinden sonra ortanca takip siiresi 27 ay (3-92 ay)
idi. infantil epileptik spazm sendromu (IESS) %63, Lennox-Gastaut Sendromu (LGS) %17.1, miyoklonik atonik epilepsi (MAE) %8.6, uykuda diken dalga
aktivasyonlu epileptik ensefalopati (EE-SWAS) %5.7 ve gelisimsel ve epileptik ensefalopati (DEE) %5,7 hastada saptand.. Etiyolojik siniflamaya gore, %31’i
genetik, %21.4°0 yapisaldi; %31’inin etiyolojisi bilinmiyordu. Epileptik sendroma gore ACTH erken ve ge¢ yanitlar su sekildeydi: IESS, 20/22 erken yanit,
11/21 geg yanit; MAE, 2/3 erken yanit, 2/3 geg yanit; LGS, 4/6 erken yanit, 2/6 ge¢ yanit. DEE’li 2 hastada ve EE-SWAS’li 2 hastada yanit yoktu. Kohor-
tumuzda izole fokal epilepsili hastalar nadir olsa da, jeneralize epilepsi sendromlarinin (izole veya fokal epilepsiyle birlikte) ACTH tedavisine yanit verme
olasiigi daha yiiksekti (p=0.268). Genetik etiyolojisi olan 13 hasta arasinda, dort hasta (PIGT - MAE, SIK1 - IESS, TSC1 ve Trizomi 21) ACTHye hem erken
hem de geg yanitlar gosterdi.

Sonug: ACTH tedavi yaniti IESS ve MAE’de iyi olarak saptand. Epileptik ensefalopati etiyolojisi ACTH yaniti ile ilikili degildi. Belirli genetik varyantiari olan
hastalar (6rn. PIGT, SIK1, TSC1) tedavinin hem erken hem de gec evrelerinde iyi bir yanit gosterdi.

Anahtar Kelimeler: epileptik ensefalopati, ACTH, tedavi yaniti
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PS-170 KREATININ KiNAZ YUKSEKLIGi iLE TAKIPLi BiR HASTADA NADIR BiR DURUM: AHCY GENi PATOJENITESi VE S-ADENOZILHOMOSISTEIN
HIDROLAZ EKSIKLIiGi

Ayse Biisra Pekal', Olcay Giingér', Beste Kipgak Yiizbasi'
"Pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Sagiigi ve Hastaliklan Anabilim Dali Gocuk Néroloji, DENIZLI

Amag: GiRIS: S-adenozilhomosistein hidrolaz (AHCY) eksikligi, kaslar, karacigeri ve sinir sistemini etkileyen otozomal resesif bir nérometabolik hastaliktrr.
Hastalik, AHCY geninin patojenik varyantlan tarafindan meydana gelir.insanlarda en az 204 anlamsiz AHCY varyanti literatiirde bildirilmistir. AHCY eksiKligi,
hipermetiyonineminin metionin metabolizmasinda nadir goriilen otozomal resesif bir bozuklukla baglantiidir. Bu hastalarda Klinik sunum baglangi¢ yas,
organ tutulumu ve hastaligin siddetine gore farkliik gostermektedir.Bu yazida serum kreatinin kinaz (CK) yiiksekligi ve proteiniiri nedeniyle takip edilen ge¢
baslangigh kas gii¢siizliigii ile tani koyulan bir kiz hastay tanimliyoruz.

Yontem: VAKA: 12 yasinda kiz hasta ilk sikayet olarak karin agrisi olmasi nedeniyle cocuk nefrolojide takipli olup ortostatik proteintiri ve CK yiiksekligi sap-
tand. Ayrica tekrarlayan g6giis ve karin agnsi ataklar olmasi iizerine FMF geninde patoloji saptanmadi. 13 yasinda iken merdiven gikarken zorlanma, bir
aktivite yaparken gabuk yorulma sikayetleri bagladi. Hastanin gonderilen néromdiskiiler gen paneli normal saptanmasi (izerine tiim ekzom dizileme caligilan
hastada AHCY geni ¢.428 a>g patojenik homozigot varyant saptandi.

Bulgular: TARTISMA:AHCY eksikligi 2004 yilinda miyopati, hipotoni, anormal miyelinasyon ve hepatit benzeri bulgulari olan multisistem bir bozukluk olarak
tanimlanmigtir. Bugiine kadar bildirilen tiim hastalarda kas tutulumu vardir. Gogunun dogumda veya bebeklikte hipotonik oldugu bildirilmigtir. Ancak yetigkin
hastalarda bildirilenlerde, siddetli kas giigsiizliigli sonradan gelistigini belirtmiglerdir. Hastamizda benzer sekilde erken dénemde hipotonisitesi yoktur ve ilk
olarak 13 yasinda kas gli¢siizliigii ile ortaya gikmugtir.

Sonug: CK yiiksekligi ve kas giigsiizligii ile izlenen bazi hastalarda nadir olsa genetik konjenital metabolizma hastaligi tanisi koyulabilecegi akla gelmelidir
ve bu hastalardan tiim ekzom dizileme genetik ¢alismasi yapilmasi tani i¢in énemlidir.

Anahtar Kelimeler: Genetik, Kreatinin kinaz, Metabolik
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PS-171 Duchenne Muskiiler Distrofide Agiz ve Dis Saghginin Yasam Kalitesi Uzerine Etkisinin Degerlendirilmesi
Biisra Filiz Geng', Didem Ardicli", Leyla Sezgin®, Zeynep Oztiirk?, Nefise Aribag 0z3, Deniz Yilmaz', Aysegiil Nese Citak Kurt'

'Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara
2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara
3Diizce Atatiirk Devlet Hastanesi, Cocuk Néroloji Klinigi, Ankara
“Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Dis Klinigi, Ankara

4311410719 431S0d

Amag: Duchenne muskiiler distrofi (DMD) ¢ocukluk caginda en sik gériilen, kaslarda ilerleyici dejenerasyon ile karakterize kalitsal néromuskiiler hastaliktir.
Hastaligin ileri evrelerinde goriilen beslenme, gigneme ve yutma giigliikleri oral fonksiyonlari ve orofasiyal morfolojiyi olumsuz yonde etkileyerek agiz hij-
yenini, orofasiyal islevleri ve dentoalveoler 6zellikleri etkilemektedir. Calismamizda DMD’li cocuklarda agiz ve dis saghdi ile agiz bakiminin yasam kalitesi
lizerine etkisinin degerlendiriimesi amagclanmistir.

Yontem: DMD tanisi ile hastanemizde izlenen 2-14 yas arasi ¢ocuklara (n=35) pediatrik yasam kalitesi dlcedi ile agiz ve dis saghgi anketi uygulanarak rutin
agiz ve dis saghg muayenesi yapilmistir. Sonuglar benzer yas grubundaki kontrol grubu (n=44) ile karsilagtinimistir.

Bulgular: Galismaya dahil edilen toplam 79 (DMD-+kontrol) gocugun ortalama yasi 8.72+3.47 (3-14) idi. DMD tanili gocuklarda kontrol grubuna gére agiz
hijyeninin daha kétii oldugu, anormal dental muayene bulgulari, malokliizyon, protriizyon gibi ortodontik problemlerin ve bruksizmin daha sik oldugu sap-
tandi (p<0.05). DMD’li gocuklarda artan yas, steroid kullanimi ve ambulasyon kaybi ile genel dental problemlerde artis oldugu, yagam kalitesinin olumsuz
yonde etkilendigi goriildi.

Sonug: Standart multidisipliner yaklagimin bir parcasi olarak DMD’li ¢ocuklarda erken dénemden itibaren rutin dig kontrollerinin yapiimasi, agiz ve dig
saghgina yonelik koruyucu onlemlerin alinmasi yagam kalitesinin arttinimasi bakimindan ¢ok énemlidir.

Anahtar Kelimeler: DMD; agiz ve dis saghdi; yasam kalitesi
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PS-172 Vitamin B12 Eksikligi Tedavisiyle iliskili Gegici Norolojik Semptomlar: Olgu Sunumu
Mehmet Bastemur', Haci Nadir Yalgin', Hasan Gelik2, Mutiuay Arslan’, Biilent Unay’

'Glilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Néroloji
2Diyarbakir Cocuk Hastanesi, Cocuk Néroloji

Amag: Vitamin B12 eksikligi, nérogelisimsel gerilik, hipotoni, huzursuzluk, letarji, istemsiz hareketler ve nobet gibi belirtilere neden olabilir. Nadiren, vitamin
B12 tedavisi sirasinda istemsiz hareketler gibi bazi nérolojik bulgular gelisebilir. Vitamin B12 tedavisi sirasinda nérolojik bulgular gelisen ¢ocuk olguyu
sunmay! amagladik.

Yontem: Vitamin B12 tedavisi sirasinda nérolojik belirtiler gelisen bir cocuk hasta degerlendirildi. Klinik, radyolojik ve laboratuvar bulgular analiz edilerek
semptomlarin tedaviyle iligkisi belirtildi.

Bulgular: On sekiz aylik erkek hasta, istemsiz hareketler, dengesizlik ve gligsiizliik yakinmalariyla bagvurdu. Bir hafta 6nce yapilan rutin kontrolde vitamin
B12 diizeyi 53 pg/ml saptanarak tedavi baglandigi 6grenildi. Tedaviye baglandiktan sonraki bir hafta iginde belirtilerin ortaya ¢iktigi kaydedildi. Fizik muaye-
nede, antropometrik dlgtimleri %3 persentilin altinda, nérolojik muayenede ise hipomimi, tremor, miyokloni, titlibasyon, aksiyal hipotonisite ve derin tendon
refleksleri hipoaktif saptandi. Elektroensefalografi, elektromiyografi ve beyin manyetik rezonans gériintiileme bulgulari normaldi. Colyak, metabolik hastalik
ve tiroid fonksiyon testlerinde patoloji saptanmadi. Vitamin B12 eksikligi tedavisine devam edildi. Takiplerinde hastanin yakinmalarinin geriledigi ve néro-
lojik muayenenin normale déndiigli gozlemlendi. Vitamin B12 eksikligi tedavisi sirasinda ortaya gikan istemsiz hareketler hiperkinetik 6zellik tagimaktadir.
Bu durum, kobalaminin ani erisilebilirligine bagh metabolik dengesizlik veya merkezi sinir sisteminde eksitator ndrotransmiter olan glisinin artigi ile iligkili
olabilir. Olgumuzda belirtiler, tedavi baglandiktan sonra bir hafta i¢inde ortaya ¢ikti ve 3-6 hafta iginde geriledi. Bazi hastalar tedavi siirecinde benzodiazepin
veya pirasetam gibi ilaglara ihtiyag duyabilir; ancak olgumuzda ek tedaviye ihtiyaci olmadi.

Sonug: Vitamin B12 eksikligine bagl nérolojik bulgular, tedavi siirecinde gegici olarak gozlemlenen istemsiz hareketlerden daha ciddi sonuglar dogurabi-
lecegdinden, tedavinin siirekliligi biyiik 6nem tagimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Vitamin B12 eksikligi ve tedavisi, istemsiz hareketler

248



Ulusal

Cocuk Norolojisi
m Kongresi

Sueno Hotels Deluxe Belek / Antalya

PS-173 Gocukluk Gagi Miyoklonus-Distoni (DYT-11): Tanisal Siiphe ve Klinik Farkindalik Gereksinimi
Emre Kaan1, Hakan Giimiig1, Miicahid Besnek1, Mehmet Canpolat1, Murat Erdogan2, Munis Diindar3, Hiiseyin Per1

1Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Néroloji
2Kayseri §ehir Hastanesi Tibbi Genetik
3Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik

Amag: DYT-11, epsilon-sarkoglikan proteininin kodlandigi SGCE genindeki mutasyonlar ile iliskili nadir bir hareket bozuklugudur. Bu hastalik, tipik olarak
cocukluk veya ergenlik doneminde ortaya ¢ikan ve miyoklonus (ani, istemsiz kas hareketleri) ile distoni (istem disi kas kasilmalari) kombinasyonu ile ka-
rakterizedir.

Yontem: Bu calismada, Erciyes Universitesi Cocuk Néroloji Bolimirnde 2014—2024 yillari arasinda SGCE mutasyonu ile iligkili Myoklonus-Distoni (DYT-11)
tanisi alan, yaslan 30 ay ile 14 yas arasinda degisen bes pediatrik hastanin klinik, genetik ve radyolojik bulgulari incelenmistir.

Bulgular: Tiim hastalarda miyoklonus, izole veya distoniye baskin sekilde gozlenmis; ézellikle (ist ekstremitelerde belirginlesmis ve govde distonisi saptan-
mamistir. Highir hastada psikiyatrik semptomlar ya da ek nérolojik bulgu saptanmamistir. Ug hastada poxzitif aile ykiisii bulunurken, bir hastanin ailesinde
benzer belirtilere sahip ancak genetik tanisi konulamamis bireyler mevcuttu. Beyin MRG’si tiim hastalarda normal bulunmus, genetik analizlerde ise SGCE
mutasyonlar dogrulanmigtir. Hastalarin iigii klonazepam, biri karbamazepin tedavisi alirken; bir hastaya levetirasetam baslanmistir. Klinik tablo, literatiirde
tanimlanan DYT-11 sendromu ile uyumlu olup; hastalarda erken baglangicl ve izole miyoklonusun baskin oldugu, distoninin minimal veya hig¢ bulunmadigi,
ayrica (st ekstremitelerde belirgin motor belirtilerin goriildiigii bir spektrum izlenmigtir.

Sonug: Giiniimiizde, SGCE geninde saptanan mutasyon oranlarinin %21 ile %80 arasinda degiskenlik gosterdigi, bu dediskenligin ise hastaliga olan
aginaligin azligi ve tani kriterlerindeki farkliliklardan kaynaklandigi disiiniilmektedir. Ancak, tani kriterlerini kargilayan ¢ocukluk ¢agi miyoklonus-distoni
hastalarinda SGCE gen mutasyonlarinin saptanma oraninin %90’in iizerinde oldugu bilinmektedir.Ozellikle iist ekstremitelerde belirgin motor semptomlar
ve miyoklonusun izole ya da distoniye baskin olmasi, DYT-11 tanisini diigtindtirmelidir

Anahtar Kelimeler: Miyoklonus-Distoni, SGCE Gen Mutasyonu, Ust Ekstremite Miyoklonisi
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PS-175 Diffiiz Pons Gliomu: Olgu Sunumu
Burcu Caliskan’, Anmet Sami Giiven?, Siilleyman Sahin?, Saliha Yavuz Eravci?, Mehmet Algi?, Fatma Sargin?, Biisra Kaygusuz Aydemir?, Hiiseyin Gaksen?

Samsun Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Ndrolojisi
2Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali

Amag: Beyin tiimérleri, cocukluk ¢aginda sik gériilen kanserlerdendir ve tiim ¢ocukluk ¢agi timdrlerinin yaklasik %20 -25’ini olusturur. Beyin tlimérlerinin
%15’ beyin sapini etkilese de bu olgularin %80’ine diffiiz intrensek pontin gliomu (DIPG) tanisi konur. Hastalarda kraniyal sinir felgleri (yliz asimetrisi ve
diplopi), tist motor sinir belirtileri (hiperrefleksi, babinski) ve serebellar belirtiler (ataksi, dismetri) mevcuttur. Bu yazida yiirliyememe, tortikollis sikayetiyle
gelen, diffiiz pons gliomu tanisi konulan 14 aylik kiz hasta sunuldu.

Yontem: 14 aylik kiz hasta sunuldu.

Bulgular: Daha éncesinde bilinen bir hastaligi olmayan 14 aylik kiz hasta, bagvurudan 3 ay énce yataktan diismiis. Sonrasinda ayaginin iistiine basamamig
ve yiiriitece bindiginde siirekli aglamasi oluyormus. Son 15 giindiir de boynunu sola dogru biikiiyormus. Ozgecmis ve soy gecmisinde dzellik olmayan
hastanin nérolojik muayenesinde tortikollisi mevcuttu ve derin tendon refleksleri artmigti. Kan tetkiklerinde patolojik 6zellik olmayan hastanin batin ve
boyun ultrasonu da normaldi. Hastada 6n tanida kitleden stiphelenildi ve beyin manyetik rezonans gériintiileme yapildi (Resim 1). Beyin MRG'si; /Posterior
fossada pons diizeyinde 4 x 5 cm boyutunda kitle vardir. Kitle 6zellikle sagda serebellar pedinkiile, superiordan sa§ mezensefalon ve sag talamus diizeyine
kadar uzanmaktadr. 3. ventrikiil inferiordan baskilanmistirr seklinde raporlandi. Hasta takip ve tedavisinin devami igin beyin cerrahisi ve gocuk onkolojiye
yonlendirildi.

Resim 1

Beyin MRG sagittal gériintii

Sonug: Beyin timorlerinin %15’i beyin sapini etkilese de bu olgularin %80’ine DIPG tanisi konur. Yaygin beyin sapi gliomu tanisi olan ¢ocuklarda cerrahi
genellikle 6nerilmez. Radyoterapinin hastaligin ilerlemesini geciktirmede yararli oldugu kanitianmigtir, ancak cogu durumda etkileri gegicidir. Kemoterapinin
DIPG olan gocuklarin tedavisinde etkisiz oldugu bildirilmektedir. Hedefe yonelik tedaviler, epigenetik tedavi ve immiinoterapi calismalari devam etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Pons gliomu, Timéor
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PS-176 Hekimlerin Neonatal Uyku ile ilgili Bilgi ve Farkindalik Diizeylerine Yonelik Anket Galismasi : Olcek Gelistirme Siirecine Yonelik Bir
On-Pilot Degerlendirme

Secil Oktay', Pinar Gengpinar?, Tugba Hirfanoglu®, Melek Kara Akar*, Aslihan Abbasoglu®, Hasan Tekgiil®

'T.C. Saghk Bakanligi Aydin Kadin Dogum ve Gocuk Hastaliklan Hastanesi, Cocuk Ndroloji Bélimdi
2[zmir Katip Celebi Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dall

3Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dal

4[zmir Sagilk Bilimleri Universitesi, Neonatoloji Bilim Dalr

Sizmir Katip Celebi Universitesi, Neonatoloji Bilim Dali

Sizmir Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dali

Amag: Girig ve Amag: Neonatal ve prematiire uyku dongiisii, beyin gelisimi ve nrokognitif fonksiyonlar iizerinde kritik rol oynamaktadir. Ancak, giiniimiizde
hekimlerin bu konudaki bilgi diizeyi ve Klinik farkindahigini degerlendirecek gegerli bir 6lcek bulunmamaktadir. Bu ¢aligma, pediatri, yenidogan ve gocuk
norolojisi asistanlari ve uzmanlarinin neonatal uyku konusundaki bilgi ve farkindalik diizeylerini belirlemeyi ve bu dogrultuda bir degerlendirme dlgedi ge-
listirme siirecine temel olugturmayi amaglayan bir anket pilot caligmasidir.

Yontem: Materyal ve Metod: Galisma, dlgcek gelistirme siirecinin ilk asamasi olarak tasarlanmis olup, Google Forms araciligiyla uygulanan, 57 soruluk
Likert dlcekli bir anket ile gerceklestirilmistir. Anket dort ana béliimden olusmaktadir: (1) Katiimci bilgileri, (2) Neonatal ve prematiire uyku evreleri ve
degerlendirme yontemleri, (3) Klinik farkindalik ve uygulamalar, (4) Yenidogan uykusunun elektrofizyoloji degerlendirilmesi ( Neonatal EEG montajlama ve
klinik yorumlamay) ve ndroradyolojik incelenmesi ( Diffusion —Tensor / MRI). Anket, pediatri, yenidogan ve ¢ocuk ndrolojisi yan dal asistanlari ve uzmanlarina
WhatsApp gruplan iizerinden iletilmistir. Bu pilot calisma ile 6lgek gelistirme siirecinde faktdr analizi ve i¢ tutarlilik analizlerinin istatiksel olarak degerlen-
dirilmesi amaglanmistir.

Bulgular: Bulgular: On degerlendirme sonuglar, hekimlerin neonatal uyku konusunda degdisken diizeyde bilgiye sahip oldugunu ve klinik uygulamalarda
farkindaligin artinimasina ihtiyag duyuldugunu géstermektedir.

Sonug: Sonug: Bu galisma, neonatal uyku farkindaligini degerlendirmek icin bir dlgek geligtirme stirecinin temelini olugturmaktadir. Elde edilen veriler,
neonatal bakim siireclerini iyilestirmeye yonelik klinik rehberlerin ve egitim programlarinin hazirlanmasina katki saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: Anket, Neonatal uyku, Hekim Farkindalik ve Bilgi Diizeyi
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PS-177 KCNQ5 ve GRIA3 Mutasyonlarinin Klinik Spektrumu: Dort Olguluk Vaka Serisi

Ozlem Ugur Aydin', Arife Derda Yiicel Sen’, Ahmet Baysal', Kiirsat Bora Garman', Coskun Yarar'
'Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dali

Amag: GRIA3 ve KCNQ5 genlerindeki mutasyonlar, sinaptik iletim ve iyon kanal fonksiyonlarini etkileyerek epilepsi, entelektiiel yetersizlik ve nérogeligimsel
bozukluklara yol agabilir. Bu ¢calismada, {i¢ kardegs ve annelerinde tespit edilen hemizigot mutasyonlarin klinik fenotipleri ve genetik analiz sonuglari deger-
lendiriimektedir.

Yontem: Yapilan genetik incelemede dort olguda GRIA3: ¢.3037A>G (p.Ala563Thr) ve KCNQ5: ¢.1195G>A (p.Gly399Ser) hemizigot mutasyonlar tespit
edilmisti.

Bulgular: Ug kardes ve annede GRIA3 ve KCNQ5 genlerinde hemizigot mutasyonlar saptanmistir. ilk olgunun dogumda ciddi hipotonik ve beslenme sorun-
lari oldugu gériilmiistiir. Hastanin konusma giicliigi, entelektiiel yetersizlik, belirgin derecede ataksi ve dispraksi, klinik nébetleri mevcuttur. ikinci olguda
noromotor gelisim geriligi, ataksik yiriyis, yiiz dismorfisi ve biligsel yetersizlik izlenmigtir. Cekilen EEG'de epileptiform aktivite saptanmasina ragmen
klinik nébet ykiisii bulunmamaktadir ve nébet nleyici ilag kullanmamaktadir. Ugiincii olgunun dogumda hipotonisinin olmadigi ancak néromotor gelisimin
yagitlarindan geri oldugu izlenmistir. EEG bulgulari normaldir ve epilepsi tanisi almamistir .Annenin hafif diizeyde biligsel yetersizligi vardi. Tim bireylerde
norogelisimsel bozukluklar degisken fenotiple seyrederken genetik incelemede dért olguda GRIA3: ¢.3037A>G (p.Ala563Thr) ve KCNQ5: ¢.1195G>A (p.Gly-
399Ser) hemizigot mutasyonlari tespit edilmisti. KCNQ5 ve GRIA3 Mutasyonlari Olan Vakalarin Klinik Ozellikleri Tablo 1’ de gosterilmistir.

Sonug: GRIA3 ve KCNQ5 mutasyonlari, klinik spektrum agisindan heterojen dagiim sergileyerek nérogelisimsel bozukluklara neden olabilir. Ayni genetik
mutasyonlara sahip bireylerde farkli fenotiplerin gézlenmesi, mutasyonlarin dedisken ekspresyon ve penetrans 6zellikleri tagidigini diigtindiirmektedir.
Erken genetik tani, bireysellestirilmis takip ve multidisipliner yaklasim hastalarin prognozunu olumiu yonde etkileyebilir. Daha genig olgu serileriyle mutas-
yonlarin fenotipik spektrumu daha iyi anlagiimalidir.

Anahtar Kelimeler: genetik, mutasyon, olgu serisi
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PS-178 Progresif Mikrosefali ve Jitterness Birlikteligi: Asparagin Sentetaz Eksikligi Olan ki Olgu
Mehmet Palaz', Anmet Taskin', Yasemin Topgu', Betiil Kilig', Kiirsad Aydin'
"Medipol Universitesi Gocuk Néroloji Klinigi

Amag: Asparagin sentetaz(AS) eksikligi dogumsal mikrosefali, gelisimsel gerilik ve ilerleyici ensefalopati ile karakterize nadir bir nérogelisimsel hastaliktir.
Aksiyal hipotoni, spastik kuadriparezi, tedaviye direncli ndbetler ve jitterness gibi motor semptomlara neden olur. Beslenme zorluklari, solunum yetmezligi
ve kortikal korliik, bu hastalarin yagam kalitesini ciddi sekilde etkileyen diger yaygin klinik bulgulardir. Beyin MR’lari nonspesifik olabilmekle birlikte, yaygin
beyin atrofisi ve girus anomalileri goriilebilir.

Yontem: Bu calismada, dogumsal mikrosefali, gelisimsel gerilik ve jitterness gibi nérolojik bozukluklar gdsteren iki olguyu sunuyoruz.

Bulgular: Olgu 1, birinci derece akraba evliliginden 32 haftalik prematiire dogan 3 aylik kiz bebek aksiyal hipotoni nedeniyle getirildi. Dogumda normal
olan bag gevresi 3p altindaydi, jitternessi vardi. MR’da serebral atrofi saptandi. Elekiroensefalografide(EEG) fokal epileptik aktivite saptanmasi (izerine
levetirasetam tedavisi baglandi. Tim ekzom analizi(WES) tetkikinde ASNS geninde homozigot patojenik varyant saptandi.Olgu 2, birinci derece akraba
evliliginden 36 haftalik prematiire dogan 1 aylik kiz bebek bag gevresi kiigiikliigii ve jitterness nedeniyle bagvurdu. MR’da belirgin serebral atrofi saptandi.
Elektroensefalografide multifokal epileptik aktivite saptanmasi {izerine fenobarbital tedavisi baglandi. WES tetkikinde ASNS geninde homozigot patojenik
mutasyon saptandi. Nobetleri siklagan hasta ¢oklu ilaca direncli olmasi nedeniyle ketojenik diyet tedavisi baglandi ancak tolere edemedi. 5 yaginda destek-
siz oturamayan, goz takibi olmayan, yaygin kontraktiirleri olan hasta hala izleniyor.

Sonug: ilerleyici mikrosefali, jitterness, erken baglangich epilepsi, ciddi gelisimsel gecikme, yaygin serebral atrofisi olan herhangi bir bebekte AS eksikligi
dusuntilmeli ve hizli genetik inceleme yapiimalidir. Hastaligin erken tanisi, genetik danismanlik verilmesi ve tedaviye yonelik olasi gelecekteki aragtirmalar
icin daha fazla bilgi edinmemize katki saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: Asparajin Sentetaz Eksikligi, Mikrosefali, Jitterness
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PS-179 ENSEFALIT AYIRICI TANISINDA NADIR BiR HASTALIK: MiTOKONDRIYAL KOMPLEKS 3 EKSIKLiGi
OSMAN KiPOGLU', CELIL YILMAZ2, 0ZGEN HUR®, BAHRi UNAL*, HATICE FERAY ARI®

'KARTAL DR. LUTFI KIRDAR SEHIR HASTANESI GOCUK NOROLOJISI KLINIGI
ZALANYA EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI GOCUK NGROLOJISI KLINIGI
SSANLIURFA EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI GOCUK NGROLOJISI KLINIGI
“SANLIURFA EGITIM VE ARASTIRMA HASTANESI GOCUK ACIL KLINIG

SSANLIURFA EGITIM VE ARASTIRMA HATANESI PEDIYATRIK YOGUN BAKIM UNITES]

Amag: Biling degisikligi ve ates sikayetiyle acile basvurup, beyin MRG’sinde bilateral yaygin T2-Flair hiperintens lezyonlar olan ve klinik ve radyolojik
bulgular agisindan akut disemine ensefalomyelit (ADEM) ve viral ensefalit ayirici tanisina girmesi nedeniyle akilda tutulmasi gereken nadir bir mitokondriyal
hastalik sunuldu.

Yontem: Hastanin acil servise bagvurusundan itibaren semptom, klinik bulgular , laboratuvar ve radyolojik bulgulari incelendi. Hastanin genetik sonucu ile
birlikte kesin tanisi konulduktan sonra takibindeki Klinik seyri anlatildi.

Bulgular: Daha énceden bilinen bir hastali§i olmayan, néromotor gelisimi yagitlarina uygun olan 4 yag kiz acil servise bir giindiir devam eden ates, biling
degisikligi, uykuya egilim sikayeti ile getirildi. Fizik muayenede letarjik ve sozel uyaranlara yanitsizdi. Derin tendon refleksleri canli, taban deri refleksi
ekstansordii. Ensefalopatik olmasi nedeniyle pediyatrik yogun bakima alindi. Tetkiklerinde derin metabolik asidoz, laktat yiiksekligi goriildii. Beyin MRG’de
her iki hemisferde simetrik yaygin T2-Flair hiperintens sinyal artislan gériildii (sekil1). Hastanin ateg ensefalopati ile birlikte direngli laktat yiiksekligi olmasi
nedeniyle bakilan amonyak degeri: 400 olarak geldi. Hiperamonyemi ve MRG bulgular ile birlikte mitokondriyal hastalik ayirici taniya girmesi nedeniyle
hastaya mitokondriyal kokteyl ve karbaglu baslandi. Ampirik antibiyotepi ve asiklovir eklendi. BOS tetkiklerinde viral menenijit paneli negatif, kiiltiirde {ire-
me olmadi. Hastanin kokteyl tedavisi ve karbaglu sonrasi amonyak degeri geriledi, laktat degeri normale geldi. Yogun bakim siireci sonrasi ensefalopatisi

3 eksikligi , niikleer tip 6 tanisi konuldu.

MITOKONDRIYAL KOMPLEKS 3 EKSIiKLiGi AKUT ENSEFALOPATi BEYiN MRG BULGULARI

UST SIRA: KORPUS KALLOZUM, SUBKALLOZAL BOLGE MEZENSEFALON, HIPOKAMPAL ALAN, IKi TARAF BAZAL GANGL/YONLAR, SOLDA FRONTAL KORTEKS SUBKORTIKAL AK
MADDEDE AKUT DIFUZYO KISITLILIGI, ALT SIRA: AYNI BOLGELERDE T2-FLAIR HIPERINTENS SINYAL ARTISLARI

Sonug: Biling degisikligi, ates sikayetiyle gelip ensefalopatik seyreden, MRG bulgulart ADEM ve viral ensefalite benzeyen hastalarda ayirici tanida mito-
kondriyal hastaliklar akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: ‘mitokondriyal kompleks 3 eksikligi’, ‘biling degisikligi’, ‘ates’
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PS-180 Neonatal Baslangich Epilepsi Sendromlarinin Yasamun ilk iki Yilinda Prognoz Degerlendirilmesi: “Genetik” ve “Non-genetik” Etiyolojik
Alt Grup Analizi

Seda Kanmaz', Yavuz Atag', Burcu Gilliz Girpanli An", Ozlem Acar, Erdem Simsek', Sanem Yilmaz', Hasan Tekgiil'
'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nérolojisi Bilim Dall

Amag: Yeni genomik dénemde epileptik sendromlarin etyolojiye 6zgiil tanimlanmasinda genetik testler yaygin kullaniimaktadir. Bu ¢aligmada neonatal
baslangicli epilepsi sendromlarini genetik ve non-genetik etyolojik iki alt grupta tanimlanmak ve elekiroklinik olarak karsilagtirmak amaglanmigtir.

Yontem: Ege Universitesi Cocuk Noroloji hasta arsivinden neonatal baglangicli epileptik sendrom tanili 52 hasta galismaya edilmistir. Grup | (genetik etyoloji
+, N=30) genetik varyant ile molekiiler etyopatogenezi (hiicresel-genetik / metabolik-genetik / yapisal-genetik) tanimlanabilmis hastalardan olusmusgtur.
Grup I'de (N=22) ise non-genetik etyolojili (hipoksik-iskemik ensefalopati, neonatal inme, neonatal hipoglisemi, santral sinir sistemi infeksiyonlari) hastalar
yer almistir. Gruplar karsilastinlmasi asagidaki parametreler ile gerceklestirilmistir; (1) ilk ndbet ¢ikis zamani, (2) nébet semiyolojisi, (3) izlemde tanimlana
elektro-klinik sendrom (ILAE) tanisi (4) Yasamin 24. ayinda prognoz dederlendirmesi (anti-ndbet tedavileri ile nébet kontrol oranlari ve ndrogelisimsel 6zel-
likler).

Bulgular: iki grup arasinda ilk nébet ¢ikis zamani veya nébet semiyolojisi agisindan anlamli fark saptanmamigtir. Genetik etyoloji grupta term dogum oran-
lari daha sik bulunmustur. (p=0.001). Yasamin ilk yilinda anti-ndbet politerapi ihtiyac genetik etyolojili grupta daha fazla bulunmustur (p=0.019). izlemde
ILAE elektro-klinik sendrom tanimlamasi genetik etyoloji grupta daha fazla oranda yapilmigtir (p=0.003). Genetik etyoloji grubunda ndrogelisimsel gerilik
orani daha yiiksek bulunmugtur.

Sonug: Neonatal baslangicl epilepsi sendromlarinin genetik etyoloji varliginda yasamin ilk iki yilinda daha kétii prognoz gésterdigi saptanmistir.

Anahtar Kelimeler: Neonatal Baglangicl Epilepsi Sendromlari, genetik varyantlar, elektro-klinik sendrom
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PS-181 Ketojenik Diyet iligkili Yan Etkiler Ne Kadar Korkutucu? Tek Merkezin Diyetin ilk Yilindaki Sonuclar

ismail Hakki Akbeyaz', Ebru Acar?, Giilten Oztiirk, Zeynep Meva Altag®, Bilgihan Bikmazer', Burcu Karakayall', Sermin Ozcan‘, Olcay Unver", Dilsad Tiirk-
dogan’

"Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Bilim Dali

2Marmara Universitesi Pendik Egitim ve Aragtirma Hastanesi Beslenme ve Diyetetik Birimi

SMaltepe llce Sagilik Miidiirliigii

“Umraniye Egitim ve Aragtirma Hastanesi

Amag: Ketojenik diyet tedavisi, etkinliginin yani sira yan etkilerinin de yakindan takip edilmesi gereken medikal bir diyettir. Yan etkiler, diyetin baslangicini
geciktirebilmekte veya erken kesilmesine neden olabilmektedir. Calismamizda, ketojenik diyet poliklini§inde tedavi alan hastalarin demografik verileri,
bilyiime parametreleri ve diyete bagh sik goriilen yan etkilerinin degerlendirilmesi amaglanmigtir.

Yontem: 2020-2025 yillar arasinda ketojenik diyet tedavisi alan 130 hasta incelenmis, diglama kriterleri nedeniyle 78 hasta ¢alisma digi birakilmistir.
Hastalardaki diyet iligkili dislipidemi, kabizlik, bobrek tasi, hepatosteatoz goriiime sikh§i degerlendirilmigtir.

Bulgular: Galismaya 52 hasta (28 erkek, 24 kiz) dahil edilmistir. Hastalarin yag dagihmi 1 ay ile 15 yags arasinda olup, medyan yag 50.5 aydir. Diyet siiresi
ortancasi 22.5 ay (12.0-75.0 ay) olarak kaydedilmigtir. Hastalarin 38'i epilepsi, 14’(i metabolik hastalik tanilidir. Ketojenik diyet orani ortalamasi 2.71+0.52,
kan keton diizeyi ortalamasi 3.8+5.2 mmol/L'dir. Viicut Kiitle indeksi (VKi) Z skor degerlerinde 6. ayda anlamli bir artig gdzlenmistir (p=0.032). Bir yillik
takiplerde, total kolesterol diizeylerinde anlamli bir artis gézlenmigtir (baglangic: 147.5 mg/dL, 12. ay: 170.8 mg/dL; p=0.020). Diger lipid parametrelerinde
(TG, LDL, HDL) anlaml bir artig gortilmemigtir. Alti hastada bobrek tagl, ii¢ hastada hepatosteatoz gelismistir. Kabizlik orani %39.2 olarak tespit edilmistir
(n=20). Kabizlik gelisen hastalarda, diyetteki karbonhidrat orani ve miktari anlamh derecede diigiik bulunmustur (p=0.001 ve p=0.004). Gelisen yan etki-
lerden higbiri diyeti biraktiracak ciddiyette degildir.

Baslangic ve 12. ayda kan lipid profili degisimi

:(':;/gt;d diizey Median Minimum Maximum P degeri
g:g:;s:;g- 100,00 37,40 235,00 -
Trigliserid- 12. Ay 92,70 36,00 404,00

LDL- Baglangic | 78.20 16,00 254,00

LDL- 12. ay 84,00 31,00 220,00 0190
;‘;;al'a':;:g 147,50 99,00 378,00 o0
Total Kol.-12.ay | 170,80 110,00 310,70

HDL- Baslangic 46,25 29,50 99,00

HDL- 12. ay 49,90 25,50 102,00 o0&

Sonug: Galismamizda, VKi artigi obezite sininnda olmamakla birlikte, total kolesterol diizeylerindeki artis dislipidemi sininnda degildir. Bobrek tasi ve he-
patosteatoz iliskili ciddi komplikasyon izlenmemistir. Bu bulgular, ketojenik diyetin yakindan takip edilmesi gerektigini gostermektedir. Uygun endikasyonlu
hastalarda, yakin takip ve zamaninda miidahale ile ketojenik diyet giivenle uygulanabilir.

Anahtar Kelimeler: Ketojenik diyet, yan etki, dislipidemi
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PS-182 Geng Hastada Spinal Kord Tutulumu: Hirayama Hastalhigi Olgu Sunumu
zelin icen', senem ayca', muzaffer polat'
"Manisa Celal Bayar Universitesi

Amag: Bu sunumda, ergenlik ¢caginda nadir goriilen Hirayama hastali§ini tanitmak, tanisal zorluklar ve uygun yonetim stratejilerini vurgulamak amaglan-
mistir. Erken tani ve uygun rehabilitasyon yaklasimlarinin énemini vurgulamak hedeflenmistir.

Yontem: Hirayama hastalii, genellikle ergenlik caginda baglayan ve motor ndron tutulumu ile karakterize edilen nadir bir sinirli omurilik hastaligidir. Distal
kas zayifli, atrofi ve ilerleyici norolojik defisitlere neden olabilir. Bu poster sunumunda, Hirayama hastaligi tanisi alan 15 yasindaki bir olgu sunulmaktadir.

Bulgular: 15 yaginda kiz hasta, alti aydir devam eden sirt agrisi ve sabahlar belirginlesen ellerde uyusma sikayeti ile bagvurdu. Norolojik muayenesinde
herhangi bir patolojik bulgu saptanmadi. Ancak yapilan spinal manyetik rezonans gériintiileme (MR) incelemesinde, T5, T6 ve T7 diizeylerinde spinal kor-
dun anterior kesiminde patolojik T2 sinyal artiglari izlendi. Bu radyolojik bulgular ve hastanin anamnezi birlikte degerlendirildiginde, Hirayama hastaligi 6n
tanisi diistiniildii.Hastanin klinik takip stirecinde, semptomlarinin progresif seyir gostermesi nedeniyle ileri degerlendirmeler yapildi. Literatiirde, Hirayama
hastaliginin erken dénemde taninmasinin hastaligin ilerleyisini yavaslatabilecegi belirtiimistir.Bu nedenle hastaya fizik tedavi ve rehabilitasyon programi
6nerildi. Hastanin izlemine devam edilimektedir.

MR Goriintiisii

T5,T6 ve T7 diizeyinde spinal kord anterior kesiminde patolojik T2 sinyal artiglari

Sonug: Hirayama hastaligi nadir gériilen bir hastalik olup, genellikle boyun fleksiyonu ile omurilik kompresyonu sonucu ortaya ¢ikan ve geng yaglarda
baslayan ilerleyici motor disfonksiyon ile karakterizedir. Ergenlik doneminde ortaya ¢ikan progresif motor néropati vakalarinda akilda tutulmaldir. Spinal
MR tanida kritik bir rol oynar.Olgumuzda sirt aginsi ve sabah ellerde uyusma sikayetleri mevcut olup, spinal MR bulgular Hirayama hastaligini destekler
niteliktedir. Erken tani ve takip, progresyonu 6nlemek igin kritik 6nem tagimaktadir.

Anahtar Kelimeler: hirayama, spinal kord, motor néron

257

4311410719 431S0d



POSTER BILDIRILER

Ulusal

Cocuk Norolojisi
m Kongresi

Sueno Hotels Deluxe Belek / Antalya

PS-183 COCUKLUK GAGI DIRENGLI EPILEPSILERINDE ANNE-BABALARIN EPILEPSi CERRAHISI HAKKINDAKI BiLGi DUZEYLERi VE YAKLASIMLARI
Ayca Tag Un', Alev Elgi Karaduman', Zeynep Oztiirk', Esra Serdaroglu’, Ebru Arhan', Ercan Demir', Tugba Hirfanogiu®
'Gazi Universitesi Hastanesi, Ankara

Amag: Epilepsi, cocukluk caginda en sik gériilen kronik nérolojik hastaliklardan biridir. llaca direncli epilepsi, nérobiligsel gerileme, diisiik yasam kalitesi
ve yiiksek oliim riski ile iligkilidir. Epilepsi cerrahisi, uygun hastalar i¢in en etkili tedavi yontemi olmasina ragmen, yeterince tercih edilmemektedir. Bunun
nedenlerinden biri ebeveynlerin bilgi eksikligidir. Bu ¢calismada ¢ocukluk ¢agi direngli epilepsilerinde ebeveylerin epilepsi cerrahisi hakkindaki bilgi diizeyi-
nin aragtirimasi amaglanmgtir.

Yontem: Bu calismada, 1 ay-18 yas arasi direncli epilepsili cocuklarin ebeveynlerinin epilepsi cerrahisi konusundaki bilgi diizeyleri ve yaklasimlar ince-
lenmistir. Calismaya, Ankara Gazi Universitesi Hastanesi Pediatrik Noroloji Servisi'ne bagvuran 108 gocugun ebeveynleri katilmigtir. Veriler, arastirmacilar
tarafindan hazirlanan anket ile toplanmig ve IBM-SPSS (v24.0) programi ile analiz edilmistir.

Bulgular: Ankete katilan ebeveynlerin %62’si anne, %44,4’(i lise mezunu ve %53,7’si calismiyordu. Gocuklarin %28,7’sinin anne-babasi akraba, %8,3’liniin
ebeveyninde epilepsi vardi. Ebeveynlerin %9,3'{i epilepsiyi dogaiistii, %11,1’i ruhsal hastalik olarak gériiyordu. %27,8’i dini hocalara, %13’(i alternatif tibba
yonelmis, %33,3’ii takviye gidalar kullaniyordu.Ebeveynlerin yalnizca %18,5’i ndbet tetikleyicileri, %14,8’i belirtileri, %12,9’u nbet aninda yapilmasi gere-
kenleri tam dogru yanitladi. %89,8'i epilepsi cerrahisini duymus, %82,4'(i bilgiyi hekimlerden almisti. %93,5’i cerrahinin nébetleri azaltacagina inaniyordu.
Universite mezunlarinin bilgi diizeyi daha yiiksekti. Genel bilgi seviyesi ile beklenti ve ameliyat kararlili§i arasinda zayif, cerrahi bilgi seviyesi ile memnuniyet
arasinda orta diizeyde pozitif iligki bulundu.

Sonug: Sonug olarak, epilepsi cerrahisine yonelik farkindaligi artirmak icin ebeveynlerle etkin iletisim kurulmasi, dogru bilgilendirmenin saglanmasi ve
cerrahi siirecin daha iyi yonetilmesi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: direncli epilepsi, epilepsi cerrahisi
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PS-184 Knobloch Sendromlu kardeslerde direncli epilepsi: olgu sunumu
Ahmet Baysal', Arife Derda Yiicel Sen', Ozlem Ugur Aydin', Kiirsat Bora Carman’, Coskun Yarar'
'Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Nérolojisi Bilim Dal

Amag: Knobloch ve Layer, akraba evliligi olan bir ailede bulunan 5 kardeste konjenital ensefalosel, vitreoretinal dejenerasyon ve yiiksek miyopi semptom-
larini tanimladilar. Giintimiizde Knobloch sendromu (KS) olarak bilinen hastaligin nedeni, kollajen XVIII'i kodlayan gen olan COL18A1’deki mutasyon olarak
tanimland. Knobloch sendromu tip 1, nadir gortilen kalitsal sendromlardan biri olup bir milyon kiside bir vakadan daha az gériiliir. KS'nin teghisi, farkli klinik
6zelliklerinin bulunmasi ve sendromun nadir olmasi nedeniyle zor olabilir.

Yontem: Irak kokenli, akraba evlili§i olan ebeveynlerden dogan ve direncli epilepsi nedeniyle takip ettigimiz oksipital ensefalosel, yiiksek miyopi, global
gelisme gerilidi, zihinsel yetersizlik ve yaygin polimikrogiriye sahip iki erkek kardesin vakasini sunuyoruz.

Bulgular: Her iki vakamizda da gelisimsel gecikme ve zihinsel yetersizlik vardi. Tonik, miyoklonik ve atonik ndbetler goriildi, yiiksek miyopi, nistagmus
strabismus mevcuttu. Vaka 2 de sol gozde lens diskolasyonu mevcuttu. Vaka 1, 7 yaginda hipotiroidi tanisi aldi. Hastalar yenidogan dénemlerinde oksipital
ensefalosel nedeniyle opere edilmisti ve oksipital bolgede skarlar mevcuttu. Manyetik rezonans goriintiilemelerinde inferior serebellar vermiste agenezi,
pons ve medullada hipoplazi, bilateral frontal ve anterior temporaparietal bolgelerde yaygin polimikrogrik degisiklikler izlendi. Hastalarnimizin elektroense-
falografik bulgular yavas diken dalga desarjlari ve paroksismal hizli aktivitenin oldugu jeneralize epileptiform aktiviteyi géstermekteydi, direncli nébetler
klobazam tedavisinden fayda gérdii. Hastalarin COL18A1 geninde (NM_130444.2 ¢.2315dupCp.(Gly773ArgfsTer55) Exon7/41) homozigot olasi patojenik
mutasyon saptandi.

Kranial manyetik rezonans goriintiisii

Sonug: Her iki vakamiz da KS’nin epileptolojisini Lennox-Gastaut Sendromunu kapsayacak sekilde genigletmektedir. KS’nin direncli epilepsi , kortikal
gelisim malformasyonlari ve erken baslangich g6z anormallikleri olan vakalarda diisiiniilmesi gerektigini vurgulamaktadir. Genetik olarak dogrulanmis her
vakanin fenotipik, klinik ve elektrografik 6zelliklerinin ayrintili olarak raporlanmasi literatiire 6nemli veriler saglayacaktr.

Anahtar Kelimeler: Knobloch Sendromu, epilepsi, genetik
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PS-185 Geg tani: Fenilketoniiri
Selahattin Katar', ibrahim Tag'’
"Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: Fenilketoniiri otozomal resesif gegigli, kanda fenilalanin yiiksekligi ile seyreden, erken tedavi edilmediginde mental gerilik ve gelisme geriligine
neden olan bir hastaliktir. Bu yazida geg tani konulmus, Otizm spektrum bozuklugu tanisiyla takip edilmis 13 yagindaki olgu sunuldu.

Yontem: Hastane hasta kayitlari kullanildi.

Bulgular: 13 yaginda hasta nébet nedeniyle bagvurdu. Sabit bakma ve gézlerde hafif donme seklinde 30 sn siiren ndbeti oldugu belirtildi. Daha énce nébeti
oldugu igin levetiresetam baglandigi belirtildi. Hasta 3900 gram, 40 haftalik NVY ile sorunsuz dogmus. Dogumdan bir giin sonra annesi ile birlikte taburcu
edilmis. Anne baba arasinda akrabalik olmadigi, saglikh iki kardesinin oldugu 6drenildi. Hastanin 2 yaginda yiirimeye bagladigi, 3 yaginda konugmaya
basladigi belirtildi. Takipte otizm tanisi konuldugu, sag ve cilt renginin agik oldugu ve idrarinin degisik kotli koktugu beliritildi. Fizik incelemede, VA: 65 kg,
BC: 52,5 cm, Boy: 157 cm. Hastanin goz temasi kisith, isme donmesi sinirli, kooperasyonu az, stereotipik hareketlerinin oldugu gézlendi. Laboratuvar ince-
lemede; hastanin metabolik taramasinda fenilalanin 1682 mikro/L saptandi. Genetik incelemede PAH ¢.1066-11 G>A gen homozigot mutasyon saptandi.
Kranial MR da periventrikiiler, her iki oksipital bdlgede hiperintensite saptand.

Resim 1.

Hastanin tedavi éncesi ve sonrasinda periventrikiiler hiperintensinin (dismiyelinizasyon) karsilastinimasi

Sonug: Fenilketoniri hastaligi rutin tarama programi ile yenidogan bebeklerde taranmaktadir. ilk giinlerde yapilan taramada fenilanin normal sinirlarda
olabilmektedir. Bu nedenle taburculuk sonrasi bir hafta sonra tekrarlanmasi yapiimalidir. Tedavisi miimkiin olan bir hastalik oldugu bilinen ancak 13 yasinda
fenilketoniiri tamisi konulan olgu dikkat cekici bulundugu icin sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Fenilketoniiri, fenilalanin, geg tani
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PS-186 Duane sendromu: iki olgu sunumu
Selahattin Katar', Sermin Ozcan', Alev Kogkar', Biigra Kutlubay'
"Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: Duane sendromu otozomal dominant, ya da sporadik olarak goriilen dogumsal bir anomalidir. Sasilik nedeniyle bagvuran ve sol gézde diga bakigta
kisithlik saptanan, g6z addiiksiyonunda enoftalmus, gdz kapaginda daralma, kranial MR normal degerlendirlen iki hasta Duane sendromu tanisi diigtiniildii
ve nadir goriildigu icin sunuldu.

Yontem: Hastane hasta dosya kayitlar kullanildi.

Bulgular: Olgu 1. 15 yasinda hasta sol dig tarafa bakamama ve ¢ift gérme gsikayetiyle basvurdu. Dogustan beri bu sikayetinin oldugu belirtildi. Goz polik-
liniginde goz tembelligi denilerek énerilerde bulunulmus ancak sikayetinde diizelme olmamis. Miadinda NSY ile sorunsuz dogmus. Gelisim basamaklari
normal seyretmis. Ozgecmisinde 6zellik yok. Fizik incelemesinde sol g6z disa bakmada kisitlilik, sola bakarken tiim viicudunu dénerek bakmaya caligiyor.
ice bakarken sol géz kiiresinin ice dogru geriledigi g6z kapaginin daraldigi izlendi. Laboratuvar incelemeleri normal. Kranial MR normal olarak degerlen-
dirildi. Olgu 2. 5 yaginda sagilik nedeniyle bagvuran hastanin sikayetinin dogustan beri oldugu belirtildi. Sol gézde disa bakista kisitllik, ice bakarken géz
kapaginda daralma ve enoftalmus goriildi. Laboratuvar ve kranial MR incelemesi normal olarak degerlendirildi.

Resim 1
s

Sol gozde disa bakigta kisitlilik

Sonug: Duane sendromunda lateral rektus kasinda anormal sinir iletisi sonucunda geligen abduksiyon ve adduksiyonda kisitlilik, yatay goz hareketlerinde
kisitllik, goz kiiresinde retraksiyon ile kendini gostermektedir. Strabismus nedeniyle bagvuran iki hastanin, sol gozde disa bakmada kisitlilik, gdz adduksi-
yonunda enoftalmus olmasi, g6z kapaginin belirgin daralmasi Duane sendromu tanisi i¢in énemli bulgular olup, dikkat gekici oldugu icin olgular sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Duane sendromu, strabismus
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PS-187 Tiiberosklerozun Nadir Bir Klinik Bulgusu: Makrodaktili ve Vaskuler Malformasyon
Emine Aylin Yilmaz', Emek Uyur', Tugce Kurtaraner', Niliifer Eldes Hacifazlioglu'
'Sagilik Bilimleri Universitesi, Zeynep Kamil Kadin Dogum ve Cocuk Hastanesi, Cocuk Néroloji Bilim Dal, [stanbul

Amag: Tiiberoz skleroz (TS), otozomal dominant gegcis gosteren, beyin, bobrek, akcider, cilt, kalp ve retinada hamartomatéz lezyonlarla karakterize genetik
bir hastaliktir. Makrodaktili ve vaskuler malformasyon TS’de nadir goriilen bulgulardr.

Yontem: Bu calismada, yeni dogan déneminde makrodaktili ve vaskuler malformasyon saptanan,ve TSC 2 tanisi alan bir hasta sunulmustur.

Bulgular: Olgu, 39 haftalik sezaryen ile 3380 gram (50p), boy 51 cm (60p), bas cevresi 36 cm (60p) erkek olarak dogdu. Ozgecmisinde dzellik yoktu.
Yenidogan yogun bakim {initesinde yatan 6 giinliik erkek bebek béliimiimiize sol elde diisiik el sliphesi ile danisildi. Fizik ve nérolojik bakisi sol el 4,5 ve 6.
parmaklarda makrodaktili, sol el {izerinde hafif killanmanin eglik ettigi 1x1,5cm hiperpigmente leke diginda normaldi (Sekil 1a). G6z muayenesinde retinal
hamartom saptanmadi. Transfontanel ultrasonografide bilateral basit kistler, ekokardiyografide rabdomyomlar ve pulmoner hipertansiyon saptandi. TSC2
gen analizinde heterozigot ¢.1195G>T (p.Glu399Ter)(NM_000548.5) mutasyonu saptandi. iki aylik iken irkilme ve bos bakma seklinde nébetleri baslayan
hastanin elektroensefalografisinde (EEG) sa§ oksipitalde keskin yavas dalgalar gériildii. Vigabatrin tedavisiyle klinik nobetler ve anormal EEG bulgulari
sonlandi. Sol 6n aksiler bdlgede cilt altinda 4x4 cm boyutunda kitle saptand!. Yiizeyel USG ve bilgisayarli tomografi anjiyografisinde (BTA) dolagim bozuklu-
guna neden olan 14x10,2 cm boyutunda arteriyel vaskiiler malformasyon saptandi (Sekil 1b). 4,5 aylikken cerrahi olarak ne yapildi ve uzuv kaybi énlendi.
Hastanin 4.ayinda kraniyal (Manyetik Rezonans Goriintiileme) MRG’sinde subependimal hamartomlari ve subkortikal tuberleri oldugu tespit edildi.

Sekil 1

Sekil 1. a: Sol Elde Unilateral 3,4 ve 5.parmaklarda makrodaktili Sekil 1. b.: Bilgisayarl tomogragi anjiografisinde Sol Aksiller yerlesimli Arteriyel Vaskiiler Malformasyon

Sonug: Makrodaktili ve vaskular malformasyonlar TS’un nadir bir bulgularidir. TSC iligkili makrodaktili diinya genelinde 14 vakada rapor edilmistir. TS ayrica
vaskiiler malformasyonlar agisindan ekstremite muayenesi 6nemlidir ve erken tani ile uzuv kaybi 6nlenebilir.

Anahtar Kelimeler: Tuberoz Sklerozis, Makrodaktili, Vaskiiler malformasyon
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PS-188 Norobehcet Olgusunda Nadir Gorillen Komplikasyon: Abdominal Aort Anevrizmasi
Giilbahar Kurt Bayir', Seren Aydin', Gokgen 0z Tuncer", Fatih Uzunkaya?, Ayse Aksoy'

0n Dokuz Mayis Qniversitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari AD, Cocuk Ndroloji BD, SAMSUN
20n Dokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji AD, SAMSUN

Amag: Behget hastaligi (BH) tim organlari ve damar yapisini etkileyebilen, multisistemik, idiopatik, inflamatuvar bir vaskiilittirN6ro-Behget hastaligi (NBH)
tanisi ile izlenen ve abdominal aort anevrizmasi gelisen erkek bir olguyu sunuyoruz.

Yontem: Ozgecmisinde tekrarlayan oral aft, akne vulgaris ve eklem agrilan oldugu 6grenilen 15 yasinda erkek hasta, kafa travmasindan bir hafta sonra
bas agrisl, ¢ift gérme, gormede bulaniklik sikayetleriyle bagvurdu. Biling agik, oryante-koopere olan hastanin sag goziinde laterale bakis kisitliligi ve diplopi
disinda norolojik muayenesi normaldi. Beyin manyetik rezonans goriinttileriyle siniis ven trombozu ve NBH tanisi konuldu. Bir yil sonra sol transvers siniiste
ve altl ay sonrasinda superior sagittal sinliste trombiis gelismesi nedeniyle sirasiyla adalimumab ve azatiyopiirin tedavisine gegildi. Takibinin Gi¢tincii yilinda
karin, sirt agrisi ve sol testiste sislik nedeniyle cekilen batin ve skrotal ultrasonografisi normaldi. Toraks bilgisayarli tomografi anjiografi’sinde abdominal
aortada 14mm’lik sakkiiler anevrizma izlendi.

Bulgular: Parankimal ve nonparankimal tutulum gdriilen NBH'inda, nonparenkimal form biiyiik damarlarin vaskiilitik stireci ile iligkili olup, serebral venéz
sinlis tromboz, arteriyel okliizyon ve anevrizma olusumuyla karakterizedir. Pulmoner arter anevrizmasi BH hastalarinda genel popiilasyona gore daha sik
goriilmekle birlikte, aort anevrizmasi yliksek riiptiir ve mortalite riski nedeniyle baglica 6lim nedenlerinden biri olmaya devam etmektedir.

Sonug: Noro-Behget hastaligi'nda hayat tehdit edebilecek aort anevrizmasi gibi arteriyal komplikasyonlarin erken taninmasinin 6nemini vurgulamak
istedik.

Anahtar Kelimeler: Noro-Behget hastaligi, Vaskiilit, Aort anevrizmasi
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PS-189 Yenidogan Yogun Bakim Unitesinde Siirekli Elektroensefalografi ile Degerlendirilen Kritik Hastalarin Sonuglarinin incelenmesi
Ulkiihan Oztoprak', Nagihan Sener', Ceren Giinbey", Hasan Tolga Celik?, Sule Yigit?, Dilek Yalnizoglu'

"Hacettepe Qniversitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Ndrolojisi Bilim Dali
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Neonatoloji Bilim Dali

Amag: Kritik hasta yenidoganlarda elektrografik ndbetler siktir ve bu bebekler olumsuz nérolojik sonuglar agisindan yiiksek risk altindadr. Kritik bir yeni-
doganin norolojik durumunun ve kortikal fonksiyonlarini yatak basinda gergek zamanlh degerlendiren yontemler oldukga sinirlidir. Yenidoganlarda stirekli
EEG (SEEG), elektrografik nobetlerin saptanmasinin yani sira maturasyonel ve fonksiyonel durumun, tedaviye yanitin, norolojik hasarin ve prognozun belir-
lenmesinde onemlidir.

Yontem: Bu calisma, 2023-2024 yillar arasinda ii¢lincii basamak yenidogan yogun bakim {initesinde 1 saatten uzun SEEG kaydi yapilan hastalarda retros-
pektif olarak yapildi. SEEG kayitlar 2013 Amerikan Klinik Nérofizyoloji Dernegi kilavuzlarina gére degerlendirildi.

Bulgular: Calismada ortanca yagi 39 hafta (aralik; 29 hafta 2 giin — 49 hafta 6 giin) olan, %50’si kiz, 60 hastadan elde edilen 68 SEEG kaydi degerlendirildi.
En sik sEEG gekim endikasyonlari sirasiyla 21 kayitta (%30,8) ndbet benzeri paroksismal durum ayirimi, 10 kayitta (%14,7) klinik nébet ve 9 kayitta (%13.2)
hipoksik iskemik ensefalopatiydi. Zemin aktivitesi degerlendirildiginde simetri ve senkroni kayrtlarin %98’inde, diisiik voltajli zemin aktivitesi %12’sinde
saptandi. Sireklilik bakimindan traselerin %60 (n:41)'inda trase alternan, %19,1 (n:13)’inde normal siireklilik, %14,7 (n:19)’sinde agin siireksizlik, %1,4
(n:1)’linde burst- supresyon pateni izlendi. 3 hastanin uyku kaydi teknik nedenlerle degerlendirilemedi. Traselerin %26 (n:18)’sinda dismatiirite saptandi.
Kayrtlarin %92 (n:67)’ sinde nébet izlenmezken, %4,4 (n:3)’iinde elektrografik ndbet, %1,4 (n:1)’linde elektroklinik ndbet izlendi. Kayrtlarin %16,1(n:11)
apne, ‘jitteriness’, ekstremite myoklonileri gibi non-epileptik ataklar yakalandi. sEEG sonrasi 9 hastada (%715) ndobet onleyici ilag kesimi veya yeni ilag ek-
lenmesi seklinde tedavi degisikligi, 13 hastada (%21,6) tani degisikligi yapildi.

Sonug: Kritik hasta yenidoganlarda klinik ve elektrografik ndbetlerin, non-epileptik olaylar ile ayinminda, tedavi stireglerinin yonetiimesinde ve matiirasyo-
nun degerlendiriimesinde sEEG yol gostericidir.

Anahtar Kelimeler: Siirekli Elektroensefalografi, Yenidogan
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PS-192 Mineralizan Anjiyopati: Mindr Kafa Travmasi Sonrasi Gelisen Nadir Bir Pediyatrik inme Nedeni
Anil Gok', Gokge Cird", Ayfer Sakarya Giines', Leman Tekin Orgun’, Biilent Kara'
"Kocaeli Universitesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali

Amag: Pediatrik arteriyel iskemik inme, nadir gérillen ve cesitli etyolojilere bagh geligebilen bir tablodur. En sik nedenleri arasinda enfeksiyonlar, vaski-
lopatiler, konjenital kalp hastaliklar ve koagilopatiler yer alir. Mineralizan anjiyopati oldukca nadirdir. Minor kafa travmasini takiben akut bazal ganglion
enfarktiyla ortaya ¢ikar. Kalsifiye lentikiilostriat arterlerin mekanik hasara duyarliigina bagh damar tikanikhigi hastaligin temel mekanizmasini olusturur.
Mineralize anjiyopati tamisi konan bir olgunun sunularak bu nadir inme nedeni tanisiyla ilgili 6zelliklerin tartisiimasi amaglanmigtir.

Yontem: Mineralize anjiyopati tanisi alan 20 aylik bir cocugun klinik ve laboratuvar bulgular sunulacaktir.

Bulgular: 16 aylik erkek bebek sag kol ve bacakta ani giic kaybi nedeniyle getirildi. Oykiisiinde 10 aylik olana kadar gelisiminin normal oldugu, 10 aylik-
ken sol kolda hareket azalmasi yakinmasiyla bagvurdugu, bu yakinmasinin kanepeden diisme sonrasi bagladigi ve zamanla kendiliginden iyilestigi, beyin
MRG'de sag putamende kronik iskemik enfarkt saptandigi, genis kapsamli etyolojik incelemelerin normal bulundugu 6grenildi. Son atagindan énce de
sandalyeden diigsme oykiisii mevcuttu. Diflizyon MRG’de sol putamende akut iskemik enfarkt tespit edildi. Eski ve yeni kranyal BT incelemelerinde bazal
gangliyonlarda bilateral kalsifikasyon gésterilerek mineralizan anjiyopati tanisi kondu. Aspirin profilaksisi ve fizik tedavi baglanarak izleme alindi. Son néro-
lojik muayenesi normaldi ve gelisimi yasiyla uyumluydu.

Sonug: Mineralizan anjiyopati, ozellikle iki yas altindaki ¢ocuklarda, mindr kafa travmasini takiben gelisen akut fokal norolojik defisitlerde ayirici tanida
dustntilmelidir. Stipheli vakalarda kraniyal BT'de bazal gangliya kalsifikasyonlarinin gosteriimesiyle erken tani konulmali ve uygun profilaktik tedavi (aspirin,
demir eksikliginin diizeltiimesi) diistintiimelidir. Standart tedavi protokolleri heniiz netlesmemis olup, uzun dénem prognozun aydinlatiimasi i¢in daha fazla
arastirmaya ihtiyag vardr.

Anahtar Kelimeler: kafa travmasi, arteriyal iskemik inme, mineralizan anjiyopati
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PS-193 CACNA1A iliskili Paroksismal Yukari Bakis ve Ataksisi Olan Bir Olgu Sunumu
TUGGE KURTARANER', EMEK UYUR', EMINE AYLIN YILMAZ', EMINE GENG?, NiLUFER ELDES HACIFAZLIOGLU'

’SBIZ Zeynep Kamil Kadin ve Cocuk Hastaliklari EGitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Néroloji Béliimii, Istanbul '
2SBU Zeynep Kamil Kadin ve Gocuk Hastaliklar Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Metabolizma Hastaliklar Bélimdi, Istanbul

Amag: Néronal uyarilabilirlik ve sinaptik iletimde rol oynayan voltage-gated kalsiyum kanal alfa-1 alt birimi (CACNA1A) gen mutasyonu epilepsi, epizodik
ataksi, hemiplejik migren, atipik g6z hareketleri ve gelisme geriligine neden olabilir. Gocukluk ¢aginin paroksismal tonik yukari bakigi (PTU), 1 yas altinda
nadir goriilen, gozlerin aralikli yukari kayma ataklari (paroksizmler)’nin oldugu bir néro-oftalmolojik sendromdur.

Yontem: Tiim ekzom analizinde (WES) incelemesinde CACNATA(NM_023035.3):c4535T>C(p.Leu1512Ser) varyanti heterozigot saptanan hastanin sonucu
Sanger calismasi ile de novo oldugu konfirme edildi. PTU ataklari ve ataksisi olan bir hasta sunulmustur.

Bulgular: Zeynep Kamil Kadin ve Cocuk Hastaliklar Egitim ve Arastirma Hastanesi Gocuk Néroloji poliklinigine yiriiyememe ve gozlerde aralikli yukar
dogru kayma ataklari ile bagvuran 15 yagindaki kiz hastanin 6zge¢miginde 1 yasinda dalma nébetlerinin, 2 yasinda ellerinde steorotipik hareketlerin bagla-
digi ve 4 yil antindbet ilag kullandigi 6grenildi. Soygegmisinde 6zellik yoktu. Norolojik muayenesinde destekli ataksik yiiriiyiis, gézlerinde 2-3 saniye siiren
yukan dogru kayma ataklari, derin tendon reflekslerinde azalma ve biligsel gerilik saptandi. Kranial Manyetik Rezonans Goriintiileme (MRG) incelemesinde
superior serebellar bolge ve vermiste belirgin atrofi saptandi. Elekroensefalografi incelemesi normaldi.

Sonug: Ataksi ile birlikte paroksismal tonik yukari bakis (PTU), CACNA1A’da patojenik varyantlarla iligkilendirilen nadir, infantil baglangicli, tipik olarak kendi
kendini sinirlayan, paroksismal bir hareket bozuklugudur. CACNA1A mutasyonu olan hastalarin %36’sinda PTU saptanabilir .PTU, olan hastalarda patojenik
bir CACNA1A varyanti bulundugunda néromotor gelisme gerilik eslik edebilir. Bu nedenle PTU olan hastalarda CACNA1A mutasyonu akilda tutulmal, genetik
inceleme yapilmali ve aileye genetik danigma verilmelidir.

Anahtar Kelimeler: paroksismal tonik yukari bakis, ataksi, serebellar atrofi
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PS-194 Genetik Tani Isiginda Hiperekpleksiya Tip 3: Atipik Klinik Bulgular ve Tedavi Deneyimi
Adnan Deniz', Gékge Cirdi2, Anil Gok?, Ayfer Sakarya Giines?, Leman Tekin Orgun?, Biilent Kara?

Kocaeli §ehir Hastanesi, Cocuk Ndrolojisi Klinigi, Kocaeli
2Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Kocaeli

Amag: Hiperekpleksiya, ani uyarilara kargi agiri irkilme (startle) yaniti, istemsiz kasiimalar ve kas sertligiyle karakterize nadir bir nérolojik hastaliktir. Burada
hiperepleksiya grubunda yer alan farkli bir klinik fenotip 6rnegi olarak, bir olgu tizerinden hiperekpleksiya tip 3 bozuklugunun tartisiimasi amaglanmigtir.

Yontem: Hiperekpleksiya tip 3 tanisi konan 10 yagsinda kiz olgunun Klinik ve laboratuvar bulgulariyla tedavi yaklagimi sunulacaktir.

Bulgular: On yasinda kiz olgu sag el bilegi ve sag ayak parmaklarinda fleksiyon kontraktiirii ve sinkinezi nedeniyle bagvurdu. Kosarken aksamasi oluyordu.
Beyin MR’da bilateral putamen lateralinde milimetrik gliotik sekel lezyonlar izlenmig, beyin MR anjiyografi normal saptanmigti. Olgunun 6zgegmisinde 4
aylikken gecirdidi atesli nébet disinda bir dzellik yoktu. Baglangicta L-Dopa yanith distoni olabilecegi diistiniilen hastada, 2 aylik L-Dopa tedavisine ragmen
yanit alinamadi§i ve uyku hali gelistigi icin tedavi kesildi. Ardindan botulinum toksini enjeksiyonu ve 1 aylik yogun fizik tedavi uygulandi, kismi diizelme
gozlendi. Karbamazepin tedavisi denendi, ancak 1 aylik kullanim sonrasi fayda gériilmeyince kesildi. Tiim ekzom dizileme analizinde SLC6AS5 geninde ¢.61_
66del p.(Ala21_Ala22del) heterozigot, VUS varyant tespit edildi. Klinik fenotipin uyumlu olmasi nedeniyle hiperekpleksiya tip 3 tanisi konuldu. Klonazepam
tedavisine baglandi ve botulinum toksini ile fizik tedaviye devam edildi. Bu kombinasyon tedavisi sonrasi hastanin kasiimalari ve agrilari belirgin sekilde
azaldi, yasam kalitesinde énemli iyilesme sagland..

Sonug: Hiperekpleksiya tip 3 diger hiperekpleksiya tiplerinden farkl olarak asiri irkilme yakinmasindan ¢ok ekstremitelerde kasiima ve yiiriime bozuk-
luklariyla ortaya ¢ikar. Distoniyle seyreden gok sayida hastalik ayirici tanida yer alabileceginden genetik tani énem tasir. Klonazepam ve botulinum toksini
kombinasyonu, semptom kontroliinde etkili bir tedavi secenegi olarak gériillmektedir.

Anahtar Kelimeler: hiperekpleksiya, SLC6A5 geni, klonazepam
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PS-195 Gocuk Néroloji Poliklinigine Kronik Bas Agnisi Sikayeti ile Bagvuran Hastalarin Multidisipliner Degerlendirilmesi

Pinar Yavuz', Cansel Azizagaoglu', Halenur Teke', Ekrem Emre Yiimaz', Neslihan Bilgin', Mehmet Bastemur', Mutluay Arslan', Ayhan Congdloglu', Biilent
Unay
'SBU Giilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: Kronik bag agnisi, cocukluk ve ergenlik déneminde sik goriilen, yasam kalitesini 6nemli dl¢lide etkileyebilen bir durumdur. Calismamizda ¢ocuk
noroloji poliklinigine kronik bag agrisi sikayeti ile bagvuran hastalarin multidisipliner degerlendirmesinin 6n sonuglari sunulmugtur.

Yontem: Nisan 2024-Nisan 2025 tarihleri arasinda poliklinigimize kronik bas agris ile bagvuran 8-18 yas hastalar dahil edildi; demografik/klinik verileri,
muayene ve laboratuar bulgular incelendi. Cocuk psikiyatri inn[ginde K-SADS yari yapilandinimis Klinik gdriisme cizelgesi ile hastalar degerlendirildi. Uyku
Bozuklugu Degerlendirme ve Gocuk Anksiyete Depresyon (CADO) 6icekleri uygulandi.

Bulgular: Bugiine kadar degerlendirilen hastalarin (n=97, K/E=64/31) yas ortancalari 182.6 ay, ortalama giinliik su tiiketimleri 26 cc/kg, okul diginda ekran
basinda gecirdikleri ortalama siire 4-5 saatti. Her giin iglenmis gida tiiketen 38 (%39.2) hasta vardi. Yirmi dort (%24.7) hastanin 1. derece yakinlarinda
migren tanisi vardi. En sik bag agrisi tetikleyicisi stres (%60) saptandi. Bas agrisi etiyolojisi 52 (%53.6) hastada primer (36 migren, 8 yeni giinliik bag agrisi,
6 gerilim tipi, 2 kiime), 39 (%40.2) hastada sekonder ve 6 (%6.2) hastada primer ve sekonderdi. Cocuk Psikiyatri kliniginde K-SADS yari yapilandirimig
Klinik goriisme ile degerlendirilen hastalarin (n=40), %57.5’unda (n=23/40) anksiyete ve/veya depresyon, %10’unda (n=4/40) diger psikiyatrik bozukluklar,
%80’inde (n=32/40) psikiyatri digi stresorler saptand. Alti (%6.3) hastada uyku bozuklugu ve kalan hastalarin %51.6’sinda (n=49) uyku bozuklugu riski
bulundu. Uyku bozuklugu anketinin alt testlerinde hastalarin %26.3’tinde asiri uykululuk, %25.3’linde ‘arousal’, %9.5’unda uykuyu baslatma-siirdiirme
bozuklugu saptandi.

Sonug: Galismamiz kronik bag agrisi olan gocuklari ¢ok yonlii ele alan, uyku problemleri ve duygudurum bozukluklarini gozden gegiren bir ¢alisma olarak
bu ¢ocuklarin degerlendirme, izlem ve tedavi yaklagimi agisindan énemlidir.

Anahtar Kelimeler: bas agrisi, uyku, komorbidite
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PS-196 Frontal Bolge Epilepsisi Sonrasi Anti-NMDA Reseptor Ensefaliti Gelisen 14 Yasindaki Bir Kiz Olgu Sunumu

Unal Akca'
Samsun Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Néroloji Klinigi

Amag: Anti-NMDA reseptor ensefaliti, hizli gelisen psikiyatrik semptomlar, bilissel bozukluklar, epileptik nébetler ve otonomik disfonksiyon ile seyreden
otoimmiin bir hastaliktir. Bu olgu sunumu, frontal lob epilepsisi sonrasi antiepileptik tedavi altinda psikiyatrik semptomlar gelistiren ve otoimmiin ensefalit
tanisi alan bir hastayi tanimlamayi ve erken taninin 6nemini vurgulamayi amaglamaktadir.

Yontem: 14 yasinda kiz hasta, bas adrisi ve uykuda ndbet gecirme sikayetleriyle bagvurdu. Elektroensefalografide frontal bolge epilepsisi tespit edilerek
karbamazepin tedavisi baglandi. Fokal ndbet igin istenen beyin manyetik rezonans gériintiilemede patoloji saptanmad. Tedavi sonrasi 1 ay igerisinde has-
tada kisilik degisiklikleri, aglama ataklari, intihar diisinceleri ve gorsel hallisinasyonlar gelisti. Cocuk psikiyatri klinigine yonlendirilen hastaya akut psikoz
6n tanisi kondu ve antipsikotik tedaviler énerildi.Hastada psikotik semptomlarin yeni baslamasi iizerine otoimmiin ensefalit agisindan tekrar degerlendirildi
ve anti-NMDA reseptor antikorlari pozitif bulundu.

Bulgular: Tiim vaskiilit ve viral panel negatif, over teratomu agisindan istenen pelvik ultrasonografisi normal saptandi. EEG’de frontal bolgede delta brush
aktivitesi izlendi. Hasta, 5 giin boyunca pulse steroid tedavisi aldi ve ardindan aylik intravendz immiin globulin tedavisine gegildi. Tedavi stirecinde psikiyat-
rik semptomlarinda belirgin diizelme gézlendi ve nébetleri kontrol altina alindi.

Resim 1

14 yas kiz hasta, Anti NMDA antikor pozitifligi ve frontal bolgelerde delta brush aktivitesi

Sonug: Epilepsi sonrasi geligen psikiyatrik semptomlar otoimmiin ensefalitin gostergesi olabilir. Frontal lob epilepsisi tanisi alan ve psikiyatrik semptomlar
gelistiren hastalarda, 6zellikle antiepileptik tedavi ile agiklanamayan davranig degisiklikleri gozlendiginde otoimmiin ensefalit mutlaka akilda tutulmalidir.
Erken tani, imminstipresif tedavi ile basarili klinik diizelme agisindan kritik dneme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: otoimmiin ensefalit, delta brush, Anti-NMDA antikor
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PS-197 Genetik absans epilepsili ratlarda ketojenik diyetin absans nobetleri iizerindeki etkisi
Nazli Biigra AGIKGOZ', Aylin Toplu2, Hasan Raci Yananli®, Filiz Onat*, Dilsad Tiirkdogan®

"Marmara Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, istanbul, Tiirkiye

2Sagilik Bilimleri Universitesi, Tip Fakiiltesi, Tibbi Farmakoloji Anabilim Dal, Istanbul, Tiirkiye

SMarmara Universitesi, Tip Fakiiltesi, Tibbi Farmakoloji Anabilim Dali, istanbul, Tiirkiye

*Tibbi Farmakoloji Anabilim Dali, Tip Fakiiltesi, Acibadem Mehmet Ali Aydiniar Universitesi, istanbul, Tiirkiye

SMarmara Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dah, Gocuk Nérolojisi Bilim Dali, [stanbul, Tiirkiye

Amag: Ketojenik diyet, antik ¢adlardan beri epilepsi tedavisinde kullaniimakta olup, 6zellikle ilaca direncli vakalarda fayda sagladig bilinmektedir. Ancak,
idiyopatik jeneralize epilepsi tizerindeki etkileri daha az aragtinimistir. Gocukluk ¢aginda yaygin olarak goriilen idiyopatik jeneralize epilepsi tiirlerinden biri
olan absans epilepsinin, retrospektif calismalarda ketojenik diyete yanit verebilecedi gosterilmistir. Bu calisma, ketojenik diyetin absans epilepsi tedavisin-
deki etkinligini degerlendirmeyi ve Genetik absans epilespi modeli olan Genetic Absence Epilepsy Rats from Strasbourg (GAERS) iizerindeki diken-dalga
desarjlarina (DDD) etkilerini cinsiyet faktériini gz 6niinde bulundurarak incelemeyi amaglamaktadir. Galismamizin bulgulari, ketojenik diyetin absans
epilepsi tedavisindeki terapétik potansiyeline dair daha derin bir anlayisa katkida bulunmaktadir.

Yontem: Otuz glinliik GAERS (n=24), rastgele esit sekilde kontrol ve deney gruplarina ayrildi (her grupta 6 disi ve 6 erkek). Deney grubuna ketojenik diyet
uygulanirken, kontrol grubu standart diyet ile beslendi. Elli bir giinliik GAERSlere stereotaksik cerrahi uygulandi. Kan glukozu, keton seviyeleri ve viicut
agirhgr haftalik olarak takip edildi. Her iki grupta da iki hafta boyunca haftalik elektroensefalogram (EEG) kayitlari alindi. Normal ritmik aktivite donemlerinde
EEG’de gbzlenen ortalama kiimiilatif DDD siiresi, ortalama DDD sayisi ve tekil DDD siireleri kargilagtirildi.

Deney Dizayni
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Standart Diyet (SD) ve Ketojenik Diyet (KD) icerigi

Component SD (%) KD (%)
Carbonhydrate (non fibrous) 445

Protein (casein) 16.7
Protein (soybean) 24

Soybean oil 5

Corn oil 8.3
Olive oil 56.6
Fiber 5 8,3
Mineral mixure 5 16
Vitamin mixure 2 16
Energetic (kcal/g) 3 6.7
Ketogenic ratio 0.08:1 3.9:1

Bulgular: Ketojenik diyet, her iki cinsiyette de tekil DDD siiresini anlamli olarak azaltti (p < 0.05). Ancak, ketojenik diyetin ortalama kiimiilatif DDD siiresi
veya ortalama DDD sayisi (izerinde anlamli bir etkisi bulunmadi (p > 0.05). Ketojenik diyet, ketonemiye neden oldu, vendz kan glukoz seviyelerini diigtirdii
ve kilo alimini azaltt.

Sonug: Ketojenik diyet, nobet sikligindaki artigi azaltabilir veya baska bir deyigle ndbetlerin yayilmasini 6nlemeye yardime! olabilir. Ayrica bulgularimiz, bu
etkinin cinsiyet farkindan bagimsiz oldugunu gdstermektedir.

Anahtar Kelimeler: absans epilepsi, elektroensefalografi, ketojenik diyet
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PS-198 Travma sonrasi geligen optik noropati
Nurgiil Topgu', Sevgi Yimenicioglu', Sermin Tok'
'Sagilik Bilimleri Universitesi Eskisehir Sagiik Uygulama ve Arastirma Merkezi, Eskisehir Sehir Hastanesi

Amag: Travmaya bagli optik néropati (TON), penetran veya kiint kafa travmalari sonrasinda, orbita travmasi ile birlikte goriilir. Burda trafik kazasi sonrasin-
da optik néropati geligen bir olguyu sunuyoruz.

Yontem: 16 yasinda bilinen bir hastaligi olmayan erkek hasta arag disi trafik kazasi sonrasi acile basvurdu. Hastanin sol goziinde gérme kaybi sikayeti
mevcuttu. Hasta goz hastaliklarina danigildi ve goz hastaliklari tarafindan acil cerrahi gerektirecek bir miidahale diisiiniiimedi.

4311410719 431S0d

Bulgular: Isik refleksi +/+, pupiller izokorik, sol orbita ddemli ve sol orbita lateralde ekimoz (2x2 ¢cm) mevcuttu. Septal hematom yok. Motor duyu defisiti
yoktu. Diger sistemik muayeneleri normaldi. Kontrastsiz beyin BT gdriintiilemesinde ( Resim 1) sol orbita lateral duvarda deplase olmayan kirik hatti izlendi.
Beyin MRG’de optik sinir intensite ve kalibrasyonu normaldi. Hastaya kaza sonrasi ilk 8 saat iginde pulse steroid baglandi. 3 giin, giinde 1 gram pulse ste-
roid tedavisi, ardindan oral idame steroid tedavisi aldi. Kazadan 20 giin sonra ¢ekilen VEP raporunda gérsel uyandirilmig potansiyel yanitlar sagda normal
latansh ve amplitiidlii olarak elde edilmig olup solda anlamli yanit alinamadi. Kazadan iki ay sonra hastanin sol géziinde gérme kaybi devam ediyordu.

Resim 1

1A. Beyin BT tetkikinde sol orbita lateral duvarda deplase olmayan kirik hatti. 1B. Normal optik sinir kalibrasyonu ve intensitesi

Sonug: Travmatik optik néropatinin tedavisi cok tartisiimistir. izlem, kortikosteroid, osmotik ajanlar, optik kanal dekompresyonu cerrahisi, travmatik optik
noropatide tedavi seceneklerini olusturmaktadir. Pulse steroid tedavisi verilen 16 yagindaki TON’ lu bir hastanin vakasini sunduk. Konservatif yaklagimlar
olmak iizere TON icin herhangi bir spesifik tedaviyi destekleyen bir kanit bulunamamigtir. Hastamizda steroid tedavisi sonrasi gorme diizelmedi. TON’ un
tedavisinde yiiksek doz steroid tedavisi her zaman etkili olmayabilir.

Anahtar Kelimeler: Gérme kaybi, Travma, Pulse steroid
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PS-199 Bas Agnisi ile Gelen MELAS Olgusu
Efnan Aydin', Seyma Sénmez Sahin', Elif Yiiksel Karatoprak'
'[stanbul Medeniyet Universitesi

Amag: MELAS sendromu ; mitokondriyal ensefalomiyopati, laktik asidoz ve inme benzeri ataklardan olusan, en sik gériilen maternal kalitilan mitokondriyal
bozukluklardan biridir.

Yontem: Daha dnce bilinen biiyiime gelisme geriligi olan, 13 yas 2 aylik kiz hasta; hastanemiz acil servisine bag agrisi, kusma, bulanik gérme uykuya meyil
ve ates §ikayethriyle bagvurdu. Norolojik muayenesinde uyku hali, kranial sinirleri intakt, kas giicii 5/5, hafif dismetrisi var, tandem yiirilyiisii ataksik olarak
degerlendirildi. 0zgegcmisinde dzellik yok. Soygegmiste anne baba 2. derece kuzen evligi dykiisii var.

Bulgular: Hemogram, karaciger ve bdbrek fonksiyon testleri, tiroid fonksiyon testleri ve tiroid oto antikorlari, dogumsal metabolik hastaliklar, sistemik oto-
immiin hastaliklar (SLE vs..), timdr belirtecleri normal saptandi. BOS biyokimyasi, viral ensefalit paneli, kiiltlirii normal olarak degerlendirildi. Kan gazinda
ph:7.27, laktat:7.71 laktik asidemisi vardi. Beyin MRG’da ve beyin MR Spektroskopide metabolik hastalikla uyumlu bulgulari mevcuttu. Uyku EEG’sinde
birkag kez generalize/bilateral senkron diken-dalga aktivitesi izlenmistir. Ekokardiyografi; mitral yetmezlik, aort yetmezIigi, atrial septal defekt, sol ventrikiil
non kompakte olarak degerlendirildi. Gz muayenesi: her iki goz optik disk soluk ve pigmenter degisiklikler izlendi. isitme testi normaldi. Hastanin klinik du-
rumu, tetkikler ve gériintiileme bulgulariyla birlikte mitokondrial hastalik diisiiniilmiis olup, mitokondrial kokteyl tedavisi baglandi. Hastaya yapilan genetik
analiz sonucunda MT-TL1 genindeki m.3243A>G mutasyon saptanarak, MELAS tanisi konuldu.

Sonug: MELAS sendromu, inme benzeri ataklar, demans, epilepsi, laktik asidemi, miyopati, tekrarlayan bas agrilari, isitme bozuklugu, diyabet ve boy kisa-
Iigi gibi genis belirtileri olan bir ¢ok organi tutabilen bir hastaliktir. Bag agrisi, uykuya meyil, laktik asidemi ile gelen etyolojisi aydinlatlamamis hastalarda
MELAS akilda tutulmalidr.

Anahtar Kelimeler: Bags agrisi, Laktik Asidoz
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PS-200 Otizm tanmih olguda ketiapin iligkili serebrovaskiiler olay
Ece Onel', Bilge Akman', Yusuf Kenan Cetinoglu2, Mehmet Cogkun?, Pakize Karaoglu', Giilgin Akinci’

’SBl:J:, [zmir Tip Fakiiltesi, Dr. Behget Uz Gocuk Hastaliklari ve Cerrahisi EAH, Cocuk Nérolojisi BD
2SBU, Izmir Tip Fakiiltesi, Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi EAH, Radyoloji AD

Amag: Gocukluk ¢aginda inme nadir gériilen bir hastaliktir. Etiyolojide sistemik vaskiiler hastaliklar, koagiilasyon bozukluklari, metabolik hastaliklar, kalp
hastaliklar, travma ve demiyelinizan hastaliklar yaninda ilag kullanimi aragtinimalidir. Atipik antipsikotikler grubunda yer alan ketiapin yetigkinlerde iskemik
inme ile iligkilendirilmistir.

Yontem: Burada cocukluk caginda ilk kez, ketiapin kullanan,ve son donemde doz artisi yapilmis olan bir olguda iskemik inme bildirilmektedir.

Bulgular: Otizm tanili 14 yasinda erkek olgu, sol kol ve bacakta giigsiizliik ve fokal nobet nedeniyle degerlendirildi. Fizik muayenede sol periferik fasiyal
paralizi ve sol hemiparezi saptandi. Olgunun duygudurum bozuklugu ve davranig sorunlari nedeniyle fluoksetin, olanzapin, aripiprazol kullanmaktayken,
tedavisine son olarak ketiapin eklendigi, 2 ay 6nce ketiapin dozunun arttinldigi ogrenildi. Beyin konvansiyonel ve difiizyon agirlikh MRG’de sagda bazal
ganglionlar diizeyinde yaygin, gevresinde subkortikal alanlarda daginik, sag lentikiilostriat arter sulama alanina uyan akut iskemi ile uyumlu kisitlanmig
diffiizyon izlendi. Kesitsel anjiografi goriintiilerinde tikayici lezyon izlenmedi. Enoksaparin tedavisi baslanarak, ketiapin ve olanzapin kesildi. EKO ve EKGsi
normal olan hastada trombofiliye yonelik laboratuvar tetkiklerinde bir anormallik saptanmadi.Romatolojik belirtegler negatifti. Viicut kitle indeksi normaldi
ve izlemi boyunca normotansif olarak takip edildi. Enoksaparin tedavisine devam edilmekie olan hasta fizik tedavi programina alinmistir.

Sonug: Ketiapinin yetiskinlerde kan basinci degisiklikleri, uzun QT ve aritmi, metabolik sendrom yoluyla serebrovaskiiler olay ile iligkili olabilecegi ve bu
iliskinin antipsikotiklerde doz iligkili oldugu bildiriimis ancak bugiine kadar ¢ocukluk yas grubunda ketiapin iligkili inme bildirilmemistir. Olguda tromboz
etiyolojisine yapilan degerlendirmeler normal saptanmig, tedaviye son olarak eklenen ve dozu arttirilan ketiapinin inmeye neden olabilecegi disiintimistir.
Cocukluk cagi inme olgularinda ilag kullamimi sorgulanmali ve ayrica antipsikotik se¢iminde olasi yan etkiler gzoniinde bulundurulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Ketiapin, Otizm, Serebrovaskiiler olay
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PS-202 SLC12A6 Varyantlarinda Noromiiskiiler Fenotipler
Pakize Karaoglu', Durdugiil Ayyildiz Emecen2, Mehmet Coskun?®, Filiz Hazan?, Giilgin Akinci'

’$BU, lzmir Tip Fakiiltesi, Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklan ve Cerrahisi EAH, Cocuk Nérolojisi BD
zlszr Tlp Fakiiltesi, Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklar1 ve Cerrahisi EAH, Genetik Hastaliklar Tani Merkezi
3SBU, Izmir Tip Fakiiltesi, Dr. Behget Uz Gocuk Hastaliklari ve Cerrahisi EAH, Radyoloji AD

Amag: SLC12A6 genindeki biallelik fonksiyon kaybi varyantlari, korpus kallosum agenezisi ve periferik néropatiye neden olurken, heterozigot fonksiyon
kazanmimi varyantlar ise non-sendromik polindropati ile iligkilendirilmistir.

Yontem: Burada farkli fenotiplerle prezente olan iki aile sunulmustur.

Bulgular: Aile-1; 12 yas erkek, alti aydir sik diisme, ¢cabuk yorulma nedeniyle degerlendirildi. Bilateral ayak dorsifleksiyonu zayrfti, DTR alinamadi. CK 146-
408 U/L saptandi. Beyin MRG normaldi. Sinir iletim ¢alismalarinda motor aksonal polindropati, kas MRG’de alt ekstremite proksimal ve distal kaslarinda
atrofi izlendi. Néromuskiiler panelde SLC12A6 geninde ¢.1484C>G varyanti saptandi. Ayni varyant babada da gdsterildi. Norolojik muayene ve elektrofiyo-
lojik degerlendirmelerle babada da benzer fenotip tespit edildi. Aile-2; 7 ve 10 yaglarinda iki kizkardeg gelisimsel gerilik, mindr dismorfik bulgular nedeniyle
degerlendirildi. Anne-baba birinci derece kuzendi. Desteksiz yiriiyemiyorlardi, DTR alinamadi. Sinir iletim ¢alismalarinda aksonal sensorimotor polindropati,
Beyin MRG’de korpus kallosum agenezisi saptandi. Kas MRG’de kas gruplarinda atrofi izlendi. Ayrica hastada valviiler pulmoner stenoz mevcuttu. Genetik
analizinde SLC12A6 geninde homozigot daha dnce bildirilmemis, c.2902del varyanti saptandi. Anne-baba ayni varyant igin tasiyiciydi.

Sonug: SLC12A6 heterozigot fonksiyon kazanimi varyantlar, genellikle sensorimotor polindropati ile iliskilendirilmigtir. Pir motor polindropati saptanan
Aile-1'de raporlanan c.1484 C>G varyanti ClinVar’da 6nemi belirlenmemig varyant olarak siniflandiriimaktadir. ACMG kriterlerine gore olasi patojenik olarak
varyantin genom veri tabanlarinda allel sikligi f = 0.0000329 olarak bildirilmig olup, olgularimizda mevcut aile i¢i fenotipik segregasyon dikkate alindiginda
varyant hastalik sebebi olarak degerlendirilmigtir. SLC12A6 geninde Aile-2’de saptanmig olan homozigot varyant Clinvar’da bildirilmemig olup, frameshift
bir protein degisikligine neden olmakta ve ACMG kriterlerine gore olasi patojenik olarak degerlendiriimektedir. Aile i¢i fenotipik segregasyon goz 6niine
alindiginda hastalik sebebi varyant olarak degerlendirilmisgtir.

Anahtar Kelimeler: Korpus kallozum agenezisi, SLC12A6 geni, polindropati
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PS-203 Timidin Kinaz 2 Gen Mutasyonu ile iliskili Mitokondriyal Dna Deplesyon Sendromu-2 (MTDPS2 ) Olgusu
Olgay BILDIK?, Ayse Nur ALTUN', Ozge MERAL?

'Diyarbakir Gazi Yasargil Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Metabolizma Hastaliklari Klinigi, Diyarbakr, Tiirkiye
2Diyarbakir Gazi Yagargil Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Gdglis Hastaliklari Klinigi, Diyarbakir, Tiirkiye
SDiyarbakir Gazi Yasargil Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Cocuk Ndroloji Klinigi, Diyarbakar, Tiirkiye

Amag: Timidin kinaz-2 (TK2) genindeki mutasyon, “Mitokondriyal DNA Deplesyon Sendromu 2 (MTDPS2)” hastaligina yol agar ve bu hastalik, iskelet
kaslarinda mtDNA deplesyonu ile iliskili cocukluk ¢aginda kas zayiflii ile karakterizedir. Klinikte genig bir varyabilite vardir; baz hastalar, bebeklik done-
minde baslar ve solunum yetmezli§i nedeniyle erken 6liime yol agan hizla ilerleyen bir seyir gdsterirken, digerleri daha geg baglangicl, yavas ilerleyen bir
miyopatiye sahiptir.

Yontem: Diyarbakir Gazi Yasargil EAH’de genetik tanisi konulan 14 ay erkek hasta sunulmustur.

Bulgular: OLGU: Birinci derece akraba aileden, 38 haftalik C/S dogum oykiisii olan 14 aylik erkek hastanin, 10 aylik olana kadar néromotor gelisim basa-
maklari normaldi. izleminde kas giiciinde azalma olan hastanin poliklinik bagvurusunda proksimal kaslarinda giigsiizliik vardi. Tetkiklerinde CK: 682 U/L,
AST:119 U/L, kan gazinda laktat 3.4 mmol/I yliksekti. Hastanin EKO ‘su normaldi. Gz muayenesi normal dederlendirildi. Nérogoriintilemede; Aksiyal T2
serilerinde supratentorial alanda gerek derin gri cevher ve gerekse de subkortikal beyaz cevherde diffuz, yasina nazaran hipointensitede gerilik saptand.
Solunum sistemi komplikasyonlar agisindan ¢ocuk gogiis hastaliklari takibindeydi. Hastanin yeni nesil genetik dizi analizinde: TK2 geninde c.124GI>C
p.Asp42His, homozigot OR VUS/olasi patojenik varyant saptandi.

Sonug: Hastalarin siklikla kas giiciinde azalma, hipotonisite, proksimal kaslarda gli¢stizliik, beslenme zorluklari, solunum sistemi komplikasyonlari ile
Klinige bagvurduklar goriilmistiir. Ge¢ baslangigh MTDPS2 olgularin tedavisinde literatiirde ‘Deoxynucleoside Therapy’ kullanildigi ve izleminde Klinik
anlamli yanitlar alindigi bildirilmigtir. Semptom baglangi¢ yasina gore, gec baslangich TK2 gen mutasyonu iligkili MTDPS2 tanisi alan hastalarda kullanilan
‘Deoxynucleoside Therapy’,nin ; bu hastalarin klinik seyrinde olumlu sonuglar ortaya koymasi, semptomlari daha erken yasta baglayan hastalarin tedavisi
icin umut vaad etmektedir.

Anahtar Kelimeler: TK2 gen mutasyonu, MTDPS2, Deoxynucleoside Therapy

275

4311410719 431S0d



POSTER BILDIRILER

Ulusal
Cocuk Norolojisi
m Kongresi

Sueno Hotels Deluxe Belek / Antalya

PS-204 Anoreksiya Nervoza mi, Psddotiimor Serebri mi? : Olgu Sunumu
Abdullah Canbal’
"Tokat Devlet Hastanesi

Amag: Psddotiimar serebri (PTS); intrakranial basing artisina bagh semptom ve bulgulara neden olan genellikle etyolojide herhangi bir neden bulunamayan
bir durumdur. Anoreksiya nervoza (AN) ise; adelésanlarda sik gortilen kilo alma korkusu ile, kati diyet uygulama, asiri egzersiz yapma, kendini kusturma,
laksatif ve didiretik kullanimi ile giden bir yeme bozuklugudur.

Yontem: Cocuk psikiyatri tarafindan 2 yildir AN tanisi ile takip edilen antidepresan ve antipsikotik kullanan podotiimor serebri olgusunu sunuyoruz.

Bulgular: On dért yasinda kiz olgu bulanti kusma ve bag agrisi ile basvurdu. iki yildir gocuk ve ergen ruh saghgi tarafindan AN tanisi ile aripiprazol ve fluok-
setin kullandi§i 6grenildi. Ayda 1-2 defa bag agnisi, bulanti, kusma ataklari oldugu ifade edildi. Yapilan fiziki ve ndrolojik muayenesi normal olan olgunu gz
dibi bakisinda bilateral papil ddem saptand. Biyokimyasal ve serolojik testleri, D vitamin diisiikliili diginda normal olarak bulundu. Hastanin beyin manyetik
rezonans goriintiilemesinde radyoloji raporu normal olarak raporlanmasina ragmen; goz kiireleri tabaninda diizlesme ve optik sinirlerin glob igine protiize
oldugu gdzlendi. Lomber ponksiyon da beyin omurilik sivi agilig basinci 57 cmH20 6lgiilen medikal tedaviden fayda gormeyen olguya lumbo-peritonal sant
uygunlandi. Sant sonrasi papil ddem ve hastanin klinigi diizeldi.

Sonug: Psddotiimor serebri patofizyolojisi halen tam anlagilamamig olup gocukluk yag grubunda erigkinlere gore daha sik goriilmektedir. Medikal tedavi-
den fayda gérmeyen olgulara cerrahi islem olarak optik sinir fenestrasyonu ve lumboperitoneal sant operasyonu yapiimaktadir. Psikiyatri Kliniklerine yeme
bozuklugu ve cesitli nedenlerle bagvuran bulanti kusma sikayeti olan olgularda PTS tanisinin hatirlanmasi ve ¢ocuk néroloji kliniklerine yonlendiriimesini
hatirlatmak amaci ile olgumuzu sunduk.

Anahtar Kelimeler: “anoreksiya nervoza” “psodotiimér serebri” “papil 6dem”
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PS-205 lyi Prognozlu Bir Akut Nekrotizan Ensefalopati Olgusu
Huriye Cetin', Parvana Amrahova', Zeynep Oztiirk, Emine Akkuzu, Ebru Azapagasi?, Mutlu Uysal Yazici2, Ercan Demir'

'Gazi lzniversitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Ndroloji Bilim Dali
2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali

Amag: Akut nekrotizan ensefalopati (ANE) genellikle atesli bir hastalik sonrasi ortaya ¢ikar ve hizli ilerleyen koma, nobetler ve nérolojik kayiplarla seyreder.
ANE’nin patogenezinde hipersitokineminin sorumlu oldugu bilinmektedir. Sitokin firtinasi sinir sisteminde damar duvari gegirgenliginin degismesiyle beyin
hasarina yol agmaktadir.

Yontem: 3 yas kiz hasta ates, kusma, karin agrisi, biling bulanikhigi ile bagvurdu. Olgunun 6zgecmis ve soygecmisinde ozellik yoktu. Dort giin dnce 38,8
derece ates, kusma ve karin agrisi baglayan hastanin 2 giin sonra uykuya meyili baglayip bilinci kapanmis. Viral ensefalit diistiniilerek yapilan lomber ponk-
siyonda BOS glukoz:56mg/dl (EKS:90mg/dl), BOS protein:27mg/dl, bakida I6kosit gériilmemis. Seftriakson, asiklovir ve oseltamivir tedavileri baslanmis,
ADEM tanisi ile 2.giintinde IVIG tedavisi baglanmigtl. Viral ensefalit, ADEM ontanilari ile merkezimize sevk edildi. Bagvuruda biling kapali ve GKS 9 (E4M4V1)
bulundu. Tetkiklerinde AST:62 U/L, ALT:66 U/L, PLT:119000 sonuglandi. SVYP’de influenza A, HIN1 pozitif saptandi. IL-6<1.5, TNF-alfa: 6,8pg/ml bulundu.
Kranial MR’inda bilateral talamusta hemorajik sinyal degisiklikleri goriilerek ANE tanisi kondu. 30mg/kg/g pulse steroid baglandi. 48 saat sonra bilincinde
ve uyanikiginda degisiklik olmamasi {izerine plazma degisimine baglandi. 2.seans plazma degisimi sonrasi uyaniklik ve farkindaligi artti. 7 seans giinagir
olarak yapildi. Oseltamivir 5 giine tamamland.IL-6 diizeyi diisiik olmasi nedeniyle tosillizumab tedavisi baglanmadi. Riboflavin ve Koenzim Q10 tedavileri
eklendi. idame prednizolon 2mg/kg/g tedavisi 3 ay verildi.

Bulgular: RANBP2 gen analizi negatif sonuglandi. NG ile beslenen hasta 20.giiniinde oral beslenmeye ve 3. ayinda ise yiirimeye ve konusmaya baglad.
Sonug: Norolojik bozukluk gelismeyen bu olgu; genellikle kot prognozla seyreden ANE ‘de erken tani ve tedavinin dnemini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: influenza, Akut nekrotizan ensefalopati
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PS-206 Psikojenik Non-Epileptik Nobet Konusunda Gocuk Saghdi ve Hastaliklari Aragtirma Gorevlilerinin Bilgi Diizeylerinin Belirlenmesi
Rohat Oztepeli', Biigra Elif Sahin Gélge?, Manolya Panpalli®, Nesrin Ceylan?, Hamit Ozyiirek?

'Batman Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Ndroloji
2Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Néroloji
3Gazi Yasargil Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: Psikojenik nonepileptik ndbet (PNEN), epileptik ndbeti taklit eden ve elektroensefalografik bozuklugun eglik etmedigi paroksismal motor, duyusal ve
davranigsal istemsiz olaylar olarak tanimlanir. Olgular ¢ogu zaman epileptik nébet olarak izlenmekte ve yillarca gereksiz antindbet tedavisi almaktadir. Bu
anket calismasi ile PNEN siiphesi olan ¢ocuk olgularla ilk basamakta kargilagacak ¢ocuk saglhdi ve hastaliklarn arastirma gorevlilerinin bu konudaki bilgi
diizeylerinin belirlenmesi amaglandi.

Yontem: Calismaya Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Gocuk Saghdi ve Hastaliklari ABD arastirma gdrevlileri dahil edildi. Uzmanlik egitiminin bilgi diizeyine
etkisinin belirlenmesi icin de iki grup olusturuldu: - Grup I: Uzmanlik egitiminin ilk yiindaki arastirma gorevlileri (n:50)- Grup Il: Uzmanlik egitiminin dérdiinci
yilindaki aragtirma gorevlileri (n:50)Calismada PNEN igin éykii, atagin klinik 6zellikleri, ayirici tani, laboratuvar ve takibe yoénelik bilgilerin degerlendirildigi
16 sorudan olusan anket formu kullanildi. Elde edinilen verilerin normal dagiima uygunlugu Mann Whitney U test ile degerlendirildi. Degiskenler parametrik
6n kosullari saglama durumuna gore Pearson veya Spearman korrelasyon katsayisi dikkate alinarak hesaplandi.

Bulgular: Gruplar dederlendirildiginde, iki grup arasinda istatiksel anlamh bir fark tespit edilemedi. Bununla birlikte atagin 6zellikleri, laboratuvar ve takip
konusunda her iki grubun da bilgi diizeylerinin yeterli olmadigi gortildi.

Sonug: Bu anket caligmasi, aragtirma gorevlilerinin acil sartlarda siklikla karsilagacaklari epileptik ve non-epileptik nobet olgulari konusunda farkindalikla-
rinin yeterli oimadigini gdstermektedir. Bu veriler 1siginda bunun nedenleri ve ¢oziime yonelik dneriler tartigilacaktir.

Anahtar Kelimeler: Psikojenik non-epileptik nobet, cocuk doktoru, farkindalik
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PS-207 Homozigot OCLN Gen Mutasyonu Sonucu Gelisen Tip 1 Pseudo-TORCH Sendromu — Ek bulgulari ile ¢.173_194del22 ve
¢.171_192del22bp varyantlarinin gézden gegirilmesi

Ozlem Ersoy', Ezgi Caglar?, Burgin Gondillii Polat?, Meltem Gobanogullari Direk?, Mustafa Kémiir?, Cetin Okuyaz?

"Mersin sehir Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Néroloji
2Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Ndroloji Bilim Dali

Amag: OCLN genindeki mutasyonlar mikrosefali, ndbet, gelisimsel gerilik, bant seklinde intrakranyal kalsifikasyonlar ile karakterize Tip 1 Pseudo-Torch
Sendromuna neden olmaktadr. Iki farkl varyanta sahip 6 olgunun degerlendirilmesi amaglanmigtir.

Yontem: OCLN gen mutasyonu ile takip edilen 6 hastanin klinik, radyolojik 6zellikleri, laboratuar bulgular ve Klinik izlemleri geriye doniik olarak incelendi.

Bulgular: Yaglari 3 yag ile 6 yas 4 ay arasinda degisen 4'(i kiz, 2’si erkek toplam 6 olgu degerlendirildi. Olgularimizin hepsinde dogumdan itibaren mikrose-
fali, gelisimsel gerilik, 4 hastada yenidogan déneminde 2 hastada siit cocuklugu déneminde baslayan nébetler belirgindi. Tim hastalarimizin soyge¢miginde
akraba evliligi oykisii ve iki hastamizin aile dykiisiinde mikrosefali, gelisimsel gerilik ve direngli epilepsi ile takipli bireyler mevcuttu. Tiim hastalarimizin
TORCH enfeksiyonuna yonelik tetkikleri normaldi. Nérogériintiilemeleri bant seklinde kalsifikasyon atrofi, polimikrogri ile uyumluydu. iki hasta tiim ekzom
sekanslama diger hastalarimiz tek gen analizi ile tani almigti. Bes hastamiz ¢.173_194del22, 1 hastamizda c¢.171_192del22bp varyantina sahipti. ¢.173_
194del22 varyanti olan hastalarda izlemde hipernatremi ile birlikte diyabetes insipitus tablosu gelistigi ve renal fonksiyonlarinda bozulma oldugu gériildi.
Diger varyanta sahip olan hastamizda diyabetes insipitus gelismedi. Tim hastalarimiz nébete yonelik antiepileptik ilag tedavisi devam etmekte ve 2 hasta-
miz ketojenik diyet tedavisi almaktadir. Diyabetes insipidus gelisen hastalarimiz desmopressin tedavileri devam etmektedir.

Sonug: Pseudo-TORCH sendromu mikrosefali, gelisimsel gerilik ve epilepsi ile bagvuran hastalarin ayirici tanisinda akilda tutulmasi gereken nadir bir
sendromdur. Daha 6nce iilkemizden bildirilen vakalarda ayni varyanta sahip hastalarda diyabetes insipitus gelistigi gériilmiistiir. Ulkemizde nispeten sik
gorildigi distinilen ¢.173_194del22 varyant olan hastalarin ek bulgu olarak klinik izlemde diyabetes insipitus ve renal tutulumlar agisindan da degerlen-
diriimeleri gerektigi vurgulanmak istenmigtir.

Anahtar Kelimeler: Mikrosefali, Pseudo-TORCH, Diyabetes insipidus
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PS-208 Papilodem ve Optik Disk Druzeni Ayirici Tanisinda Multimodal Goriintiillemenin Yeri
Hiilya Kayilioglu', Sema Tamer Kaderli?

"Mugla Sitki Kogman Qniversitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dalr Cocuk Ndrolojisi Bilim Dali
2Mugla Sitki Kogman Universitesi Tip Fakiiltesi G6z Hastaliklari Anabilim Dali

Amag: Cocukluk ¢aginda ayrici tanisinda glicliik yasanan papil 6dem ve optik disk druzeni (ODD) vakalarinda multimodal oftalmolojik incelemelerin ve optik
koherens tomografi anjiyografinin ayirici tanidaki roliinii tanimlamak.

Yontem: Calismaya papil 6demli 17 olgunun 34 gozii (Grup 1) ve ODD’li 14 olgunun (Grup 2) 26 g6z dahil edildi. Retrospektif olarak hastalarin klinik ve
norolojik muayene bulgular, laboratuvar tetkikleri, Beyin Manyetik rezonans goriintiileme ve MR Venografi bulgulari, Optik Koherens Tomografi (OCT), Optik
Koherens Tomografi Anjiyografi (OCT-A) bulgulan incelendi. Multimodal griintiilerin gruplar arasinda karsilastiriimasi ve takip degerlendirmeleri yapilarak
0DD/Papil Odem ayrict tanisindaki etkinligi degerlendirildi.

Bulgular: Hastalarin yas ortalamasi 14.7+3.4 yildi. Papil ddem nedenleri 12 hastada idiyopatik intrakraniyal hipertansiyon, 3 hastada siniis ven trombozu, 2
hastada santral sinir sistemi enfeksiyonu olarak saptandi. Ortalama BOS basinci papil ddem grubunda 36+ 8.9 cmH20 idi. Ortalama retinal sinir lif kalinlik-
lar papil 6demli gdzlerde ODD grubuna kiyasla daha fazlaydi (p <0.001). Peripapiller damar dansiteleri Grup 1°de (%46.2+6.1) Grup 2’ye (%49.7+2.4) gore
anlamli olarak daha diisiiktli. Bununla birlikte, tiim goriintiiniin ve i¢ diskin damar dansiteleri agisindan gruplar arasinda anlamli olarak farkli saptanmadi
(p=0.186, p=0.08). ODD’li gozlerde (%47.8+3.7) i¢ retinanin nazal peripapiller kapiller yogunlugu papil ddemli gozlere (%50.3+2.3) gore anlamli derecede
diisiiktii (p=0.02). idiyopatik intrakraniyal hipertansiyon tanili gézlerde tedavi sonrasi retinal sinir lifi kalinliklar azaldi. (p=0.01) Tedavi sonrasi siniis ven
trombozu olan gdzlerde peripapiller damar dansiteleri artarken retinal sinir lifi kalinliklarinin azaldigi gézlendi.

Sonug: Gém(ilii ODD papilédemi taklit edebilir; Papilddem ve ODD arasindaki ayrim, gereksiz invaziv yaklagimlarin dnlenmesi i¢in cok 6nemlidir. Multimodal
oftalmolojik gériintileme hastalarin daha iyi tani ve takibi i¢in faydali olacaktir.

Anahtar Kelimeler: Papil 6dem, optik disk druzeni
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PS-209 Klinik Literatiirde Siradisi Bir Pediatrik Vaka: Bartonella Nororetiniti
Mert Sengin’, Nurettin Alici", Nazli Balcan Karaca', Nursah Yeniay Siit', Arzu Yilmaz'
'Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: Nororetinit, optik sinir ddemi ve makiiler yildiz formasyonuyla karakterize nadir bir optik noropati tiiridiir. Enfeksiydz, inflamatuvar ve idiopatik
etiyolojilere bagli olarak gelisebilir. Bartonella henselae, néroretinitin en sik enfeksiyoz nedenlerinden biridir. Ancak pediatrik yas grubunda nadir goriilmesi
nedeniyle Klinik tanida gecikmelere yol agabilir.Bu olgu sunumunda, gérme kaybi ve cift gérme sikayetiyle bagvuran ve Bartonella nororetiniti tanisi alan
nadir bir pediatrik vaka sunulacaktir.

Yontem: Bu calisma, pediatrik yas grubunda gelisen Bartonella nororetiniti vakasini retrospektif olarak degerlendirmektedir. Klinik dykiisi, fizik muayene
bulgulari, laboratuvar testleri ve oftalmolojik gériintiileme yontemleri hastane kayit sistemindeki dosyasindan elde edilmistir.

Bulgular: 16 yaginda kiz hasta, 2 hafta 6ncesinde gelisen ¢ift gorme ve gérme kaybi sikayeti ile bagvurdu. Bu donem igerisinde ategi, bag donmesi, bas
agnisi sikayeti yoktu.Kedi temasi mevcuttu. Muayenesinde gérme keskinligi sagda 10/100, solda 80/100 idi. Renkli gorme sag gozde izlenmedi.Diger
norolojik muayene bulgulari dogaldi. Gz muayenesinde makulada star bulgusu mevcuttu, optik diskleri ddemliydi. Optik norit/retinit igin 3 giinliik yliksek
doz metilprednizolon tedavisi verildi. 60 mg ile idameye gegildi, 3 ayda kesilmesi planlandi. Tetkiklerinde Bartonella henselae IgM/IgG pozitifligi izlendi.
Bartonella nororetiniti tedavisi igin 10 giin azitromisin ve sonrasinda doksisiklin baglandi. Yapilan lomber ponksiyonda agilis basinci 64 mmH20 izlendi,
hastaya asetazolamid baslandi. Tedavi sonrasi gdz muayenesinde gorme keskinliginin sagda 80/100, solda tam oldugu goriildi.

Sonug: Bu olgu sunumu, pediatrik Bartonella nororetinitinin nadir gdriilmesine ragmen erken tani ve uygun tedaviyle basaril yonetilebilecegini gostermek-
tedir. Klinik siiphe yiiksek tutulmali ve serolojik testler tanida yol gésterici olarak kullaniimalidir.

Anahtar Kelimeler: nororetinit, bartonella, retinit
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PS-210 RANBP2 MUTASYONU iLiSKILi AKUT NEKROTIZAN ENSEFALIT OLGUSU
Mesut Giingér', Ummiihan Ercinar Erdem’, Fatih Mehmet Akif Ozdemir', Resul Yilmaz', Ebru Marzioglu 6zdemir', Mehmet Oztiirk’
'Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi

Amagc: RANBP? iliskili akut nekrotizan ensefalit, erken donemde sistemik semptomlar ve arkasindan hizla santral sinir sistemi iligkili bulgular ile seyreden
morbidite ve mortalitesi yiiksek bir hastaliktir. Siklikla gesitli sistemik enfeksiyonlara ikincil olarak ortaya ¢ikmaktadir.

Yontem: Ates, burun akintisi, halsizlik yakinmasi olan 16 aylik erkek hasta, ilk basamak tedavide tist solunum yolu enfeksiyonu tanisiyla 3 giin amoksisilin/
klavulanat tedavisi almis. Takipte kusma, biling bozulmasi yakinmalari olunca menenjit/ensefalit 6n tanilanyla klinigimize sevkedildi. Hastanin gelisinde
koma hali, deserbre postiir ve di§er 1. motor néron bulgulari vardi. Acilde tabloya JTK tarzi konviilsiyonlar da eklendi.

Bulgular: Beyin MR bilateral fronto-temporo-paryetal bolgede kortikal etkilenmelerin oldugu ANEC ile uyumlu lezyonlar igermekteydi. Hastaya vankomi-
sin+asiklovir tedavisine ek olarak pulse steroid tedavisi eklendi. Bu sirada solunumu diizensizlegen hasta entiibe edildi. Saatlik takiplerde pupiller mid-di-
late hale geldi ve ik refleksi kayboldu. Beyin BT’de serebral hemisferlerde yaygin ddem ve serebellar tonsillerin foramen magnuma herniasyonu goriildii
ve beyin ddemi tedavisi baslandi. Takipte pupiller fiks dilate hale geldi. Glaskow koma skalasi: 3 olan hastada beyin BT anjiyo beyin dliimii ile uyumlu geldi
ve beyin dlimii tanisi konuldu.

Beyin MR

Beyin MR Gdriintiileme

Sonug: Hastanin gocuk yogun bakim initesinde yatarken gonderilen genetik sonucu otozomal dominant RANBP2 missense/splice region chr2: 108751993
C>T ¢.1754C>T p.Thr585Met mutasyonu olarak sonuglandi. RANBP2 iligkili ANEC olgularinda tani baslangigtaki sistemik enfeksiyon semptomlari nedeniyle
(zellikle sporadik vakalarda tani gecikmektedir. Ancak beyin 6demi tedavisinin erken baslanmasi, sistemik inflamatuar yanitin baskilanmasi igin steroid
tedavisi kararinin erken verilmesi 6nem arz etmektedir. Hastaligin genel seyrini kontrol altina almak igin verilen steroidle beraber hastada nérolojik disfonk-
siyona bagh ortaya ¢ikan diger sistemik komplikasyonlarin da iyi yonetilmesi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Akut nekrotizan ensefalit, RANBP2
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PS-211 OTIiSTiK OZELLIKLER VE ZiHiNSEL YETERSIZLIKLE SEYREDEN NADIR AMA FENOTIPiK OLARAK TANINABILECEK NADIR BIR OLGU
SUNUMU: RENPENNING SENDROMU

Mesut Giingér', Fatih Mehmet Akif Ozdemir', Fatma Dereli2, Ebru Marzioglu Ozdemir3, Mehmet Oztiirk®

'Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Norolojisi Bilim Dall
2Seluk Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatri Ana Bilim Dal
sSelguk Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi genetik Ana Bilim Dall
“Selguk Universitesi Fip Fakiiltesi Cocuk Radyolojisi Bilim Dali

Amag: Renpenning sendromu (RS), esas olarak erkeklerde goriilen, poliglutamin binding protein 1 (PQBP1) mutasyonunun neden oldugu, Golabi_Ito-Hall
sendromu olarak da bilinen nadir ama fenotipik olarak taninabilen X-linked zihinsel yetersizlik sendromlarindan biridir.

Yontem: Klinigimize 6 yasinda, cocuk psikiyatri tarafindan refere edilen, otistik ézellikler ve dgrenme giicliigii yakinmalari olan bir hasta bagvurdu. Oy-
kiistinden prenatal-natal dykisiiniin 6zelliksiz oldugu, motor gelisiminin yagitlarina gére hafif geri seyretti§i ancak konusmasinin sadece basit sesler
cikarmakla sinirlh oldugu 6grenildi. Soygegmisinde anne-baba akrabalidi olmadigi ve bir amcasinda zihinsel yetersilik oldugu, onun da 6 yasinda yanik
nedeniyle vefat ettigi anlasildi. Pediatrik kardiyolojide genis sekundum ASD ve hafif pulmoner valviiler stenoz nedeniyle takipte olan hasta, beslenme ve
yutma problemleri nedeniyle gastroenteroloji takibinde ve otizm tanisi ile 6zel egitim almaktaydi.

Renpenning Sendromu

o

Dismorfik yiiz gériniimii

Bulgular: Muayenesinde mikrosefali, kisa boy, dismorfik yiiz goriinimi ( ince uzun yiiz goriiniimi, anormal nazal konfigiirasyon, kisa filtrum, diisiik kulak)
saptanan hastanin beyin MR normal olarak raporlandi. Temel biyokimyasal ve metabolik tesleri normal olan hastanin kromozom analizi ve molekiiler karyo-
tipleme normaldi. Tiim ekzom dizi analizinde Xp11.23 PQBP1 geninde C.640 pozisyonunda duplikasyon saptandi (frameshift varyant, patojenik).

Sonug: RS, on planda konugma geriliginin oldugu atipik otistik ézellikler ve zihinsel yetersizlige neden olan, kisa boy, mikrosefali ve dismorfik yiiz géri-
niimi nedeniyle kolaylikla tanimlanabilen nadir bir nérogelisimsel sendromdur. Otistik ¢ocuklarda egitimden beklenen faydanin goriilmemesi ve 6zellikle
dismorfik yiiz gériniimii olan erkek ¢ocuklarda akla gelmesi gereken bu sendromun, ¢ocuk ndrologlar tarafindan daha kolay taninmasi igin bildirmeye
deder bir vaka oldugu degerlendiriimektedir.

Anahtar Kelimeler: Atipik otizm, Renpenning sendromu
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PS-212 NADIR BiR TUBEROSKLEROZ TAKLITGiSi: BARAITSER-WINTER SENDROMU
Mesut Giingér1, Fatih Mehmet Akif Ozdemir1, Halime Yazar1, Mehmet Oztiirk1, Ebru Marzioglu Ozdemir1, Ahmet Sami Giiven2

1Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi
2Necmettin Erbakan Universitesi Tip fakiiltesi

Amag: Baraitser-Winter sendromu (BWS), ilk olarak 1988’de tanimlanmigtir. Nadir gériilen, otozomal dominant, gelisimsel bir bozukluktur. Baglica dzellikleri
arasinda belirgin bir yiiz goriinimi (metopik cikinti / trigonosefali, bilateral pitoz, hipertelorizm), zihinsel engellilik (ID) ve agirlikli olarak pachy-gyria olmak
lizere yapisal beyin anormallikleri bulunur.

Yontem: Klinigimize 32 aylik bir kiz gocuk, néromotor gelisim geriligi ve atipik yiiz goriiniimii yakinmasi ile bagvurdu. Fizik muayenede orta hatta birles-
meye meyilli ve kenarlar daginik kaslar, hipertelorizm, bilateral pitoz, kemerli burun yapisi, diisiik kulak, mikrognati gézlenen atipik yiiz gériiniimii ile 5. el
parmaklarinda klinodaktili ve 2-3. ayak parmaklari arasinda sindaktili mevcuttu. Kaba motor gelisimi yasitlarina gére belirgin gecikmekle beraber bagimsiz
yiriimesi ve yari anlagilir konugmasi mevcuttu. Hipo/hiperpigmente cilt lezyonu gériilmedi. Nobet dykiisii yoktu.

Baraitser-Winter sendromu

Atipik yiiz gériiniimii

Bulgular: Hastanin sistem taramalarinda ekokardiyografi ve abdominal USG normal olarak degerlendirildi. Beyin MRG’de kortikal tiiberler, subependimal
nodiil, pakigiri ve genis lateral ventrikiiller saptandi. Temel biyokimyasal ve metabolik inceleme normal geldi. EEG incelemesinde epileptik desarj saptan-
madi. Karyotip analizi 46,XX geldi. Frontonazal displazi agisindan ALX3 geni ve tiiberoskleroz agisindan TSC1 ve TSC2 genleri normal olarak analiz edildi.
Bunun iizerine yapilan WES analizinde ACTB geninde ¢.209C>T heterozigot missense variant saptandi. Genetik ve klinik degerlendirme sonucunda hasta
otozomal dominant Baraitser-Winter sendromu olarak kabul edildi.

Sonug: BWS, ¢zellikle beyin MRG bulgulan agisindan tiiberoskleroz ile tanisal karmagaya girebilen nadir bir genetik hastaliktir. Kortikal tiiberler ve su-
bependimal nodiiller her ikisinde de gériilebilmekle birlikte, pakigiri daha ¢ok BWS’yi diigindiirmelidir. Klinik olarak belirgin dismorfik yliz goriiniiminiin
olmasi BWS'yi, epilepsinin 6n planda oldugu durumlar ise tiiberosklerozu diisiindiirmelidir. Ancak mutlak ayrimin ancak genetik inceleme ile yapilabilecegi
de akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Baraitser-Winter sendromu, Tiiberoskleroz

284



Ulusal

Cocuk Norolojisi
m Kongresi

Sueno Hotels Deluxe Belek / Antalya

PS-213 Monoterapi ve politerapi antiepileptik ilaclan kullanan pediatrik epilepsi hastalarinda iktal ve interiktal donemlerde QTC dispersiyonu
ile kardiyak etkilerin karsilagtirimasi

cisil cerci kubur', sibgatullah ali orak?, Asli Kiibra Atasever?, celil yilmaz?, Muzaffer Polat?

'manisa sehir hastanesi
’manisa celal bayar (iniversitesi cocuk ndroloji boliimi

Amag: Bu calismanin amaci, farkli pediatrik hasta gruplari arasinda QTc dispersiyonu , Tpeak-Tend/QTc orani ve P-dalga dispersiyonu gibi elektrokardiyog-
rafik parametrelerdeki degisimleri degerlendirmek ve kargilagtirmaktir. Calisma, bu parametreleri, acile epileptik ndbetlerle gelen ¢ocuk grubu, poliklinige
epilepsi tanisi alan ¢ocuk grubu ve nobet gecirmeyen kontrol grubu arasinda karsilastirmayr amaclamaktadir.

Yontem: Prospektif vaka-kontrol ¢alismasi Temmuz 2020 ile Temmuz 2021 arasinda yiriitilmgtir. Galismaya epileptik ndbet nedeniyle acil servise ardigik
olarak bagvuran 18 yas alti hastalar, poliklinikteki epilepsi tanisi alan ¢ocuk grubu ve kontrol grubu dahil edilmistir. Elektrokardiyogramlar postiktal 6 saat
icinde alinmistir. interiktal EKG’lerde kalp hizi, ST-segment degisiklikleri, P dalgasi, PR, QT aralii, diizeltilmis QT araligi, QT dispersiyonu, QTcd ve eks-
tremitelerden elde edilen QTc dispersiyonu, prekordiyal derivasyonladan elde edilen QTc dispersiyonu, QRS, P dalgasi dispersiyonu, Pmaxmin, Tp-e, Tp-¢e
dispersiyonu, Tp-e/QTc orani ve aritmiler degerlendirildi. Calismaya toplam 149 epileptik hasta ve 75 kontrol vakasi dahil edildi.

Bulgular: Epileptik nébet geciren hastalarda interiktal dénemde saglikli bireylere kiyasla yukaridaki parametrelerde artis olmadigi gézlemlendi. Epilepsili
hastalarin kalp atis hizinin kontrol grubundan yiiksek oldugu bulundu. Ancak, bilinen epilepsisi olan hastalar, ilk kez ndbet gegiren hastalar ve nobet gegir-
meyen hastalar arasinda bu parametrelerde istatistiksel olarak anlamlim degildi.

demografik veriler

Vaka -149 Kontrol-75 p value
\2(5&02_07’5‘0/5)'% 9 (1-17) 82-16) 036
cinsiyet -erkek 40 (26,8%) 28(37%) 0.24
ekg verileri normal sinds ritmi
ST anormalligi -(0%)
1. dereve av blok -(0%)

Sonug: Artan kalp atis hizinin varligi epilepsili bireylerin epilepsisi olmayanlara kiyasla yagsami tehdit eden disritmiler agisindan daha yiiksek risk altinda
olabilecegini disiindiirmektedir. Galismamizda ilk kez epileptik ndbet gegiren AS basvuran hastalar ile daha énce epilepsi tanisi almig hastalar arasinda
bu parametrelerde istatiksel agidan anlamli bir fark gézlenmedi. Bu bulgulara dayanarak, interiktal donemdeki EKG parametrelerinin disritmiler ve SUDEP
acisindan 6ngorticti ozellikleri icin daha ¢ok sayida ¢aligmaya ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: disritmi, epilepsi, ekg
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PS-214 Espresso ile Gelen iyilesme: ADCY5 Mutasyonunda Kafein Tedavisi
Hasan Gézen', Ayse Aysima Ozgelik'
'Gaziantep Universitesi Cocuk Néroloji Bilim Dal

Amag: ADCY5 mutasyonu, adenilat siklaz 5 (ADCY5) gen mutasyonlarina bagh nadir goriilen bir hareket bozuklugudur. Bu mutasyonlar istemsiz hareketler,
distoni, kore ve miyoklonus ile karakterizedir. Genellikle otozomal dominant gegisli olup fenotipik degiskenlik gésterebilir. Literatiirde ADCY5 iligkili hareket
bozukluklarinda kafeinin potansiyel faydalar bildirilmistir. Bu sunumda, ADCY5 eksikligi tanisi konmus iki pediatrik hastanin klinik ozellikleri ve kafein doz,
etkinlik ve etki siiresi deneyimi anlatilacaktir.

Yontem: iki pediatrik hasta retrospektif olarak degerlendirilmistir. Tani siirecinde Klinik semptomlar, ndrolojik muayene, EEG, MRG ve genetik analizler
incelenmistir. ADCY5 mutasyonu Whole Exome Sequencing (WES) ile dogrulanmistir. Semptomatik tedavi olarak kafein ve teofilin kullanimigtir.

Bulgular: Hasta 1: 4 yas 9 aylik erkek hasta, ADCY5 mutasyonu tespit edilmistir. Literatiirdeki veriler dogrultusunda 100 mg kafein (espresso) ile semptom-
larinda belirgin diizelme saglanmistir. Kafeinin etkisinin 7-8 saat siirdiigui belirlenmis, hasta giinde 2 doz espresso ile tedaviye devam etmistir. Hasta teofilin
tedavisine yanit vermemigtir.Hasta 2: 2 yag 4 aylik kiz hasta, heterozigot ADCY5 mutasyonu saptanmistir. Yasi nedeniyle 100 mg kafeinin yiiksek olacag
6ngoriilmis, aile gézlem yoluyla 30 mg kafeinin yeterli oldugunu belirlemistir. Kafeinin etki siiresinin 6-7 saat oldugu belirlenmig ve giinliik 2 doz espresso
ile belirgin semptomatik iyilesme saglanmistir. Hasta teofilin tedavisine yanit vermemistir.

Sonug: ADCY5 mutasyonunda kafeinin etkili ve tolere edilebilir bir tedavi secenedi olabilecedi, ancak hastaya 6zgii doz ayarlamalarinin kritik oldugu go-
riilmektedir. Genis Glcekli, kontrollii caligmalar ile kafeinin etkinligi ve giivenilirligi daha kapsaml degerlendirilmeli ve farmasétik formilasyonlar (izerine
arastirmalar yapiimaldir.

Anahtar Kelimeler: ADCY5 mutasyonu, kafein, distoni
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PS-215 Mabry Sendromu: Nadir Bir Hipotoni ve Gelisim Geriligi Nedeni
Ahu Ekren', Yilmaz Akbas', Habibe Kog Ugar'
'Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: Glikofosfatidilinozitol biosentez bozukuluklan arasinda yer alan Mabry sendromu oldukga nadir goriilen otozomal resesif gegisli, bir genetik send-
romdur. Hiperfosfatazya, gelisim geriligi, dismorfik yiiz ve ekstremite bulgulan, konjenital kalp hastaliklari ve nobetlerle seyreder. PGAP2, PGAP3.PIGY,PI-
GW,PIGV,PIGO genlerindeki mutasyona gore 6 alt gruba ayrilir.

Yontem: Hastanemize hipotoni ve ndbet sikayeti ile gelen ve PGAP3 geninde mutasyon saptayarak Mabry Sendromu tanisi koydugumuz bir vaka sunduk.

Bulgular: 14 aylik erkek hasta, motor geligim geriligi nedeniyle getirildi. Miadinda 3350 gr dogmus. Bag kontrolli 9. ayda saglanirken, destekli oturmasi
yokmus. Bir yaginda fokal klonik nébetleri baglamig. Ailede bilinen bir hastalik yok.Persantilleri normal sinirlarda olan hastanin muayenesinde; Miyopatik
yliz, basik burun kokii, tiggen dudak, aksiyel hipotoni izlendi. DTR ++/++, dilde fasikiilasyon yoktu., kas glicii zayif ve koordinasyonu yetersizdi.Laboratuvar
tetkiklerinde, ALP 1028 U/L bulundu. Ekokardiyografisinde, Sekundum ASD ve ince PDA, MR gériintiilemesinde ise periventrikiiler beyaz cevher degisiklik-
leri ve sol posterior fossada araknoid kist mevcuttu. Elektroensefalografide fotik stimiilasyonda diken dalga desarjlan izlendiHastanin yapilan tetkiklerinde
taniya yardimci herhangi bir sonug ¢ikmayinca hastadan whole exom caligiidi. WES sonucunda PGAP3 mutasyonu (homozigot, patojenik) tespit edilerek
Mabry sendromu tanisi konuldu.

EEG bulgusu

..,.l"*-" =y

-

Sonug: Hiperfosfatazya mental retardasyon sendromu (HPMRS) olarakta bilinen bu sendromda gelisme geriligi, ndbetler ve hiperfosfatazya ana bulgulardir.
Hipotoni, dismorfik yiiz, ALP yiiksekligi ve epilepsisi olan hastamizda Mabry sendromu ile uyumluydu. Literatiirde pridoksin yaniti bildirildigi icin pridoksin
baslandi. Hipotoni, nobetler ve ALP yiiksekligi birlikteliinde Mabry sendromu mutlaka akilda tutulmalidir. Genetik inceleme erken yapilmali ve tani gecik-
meden destek tedavileri planlanmalidir.

Anahtar Kelimeler: Mabry, Hipotoni, Epilepsi
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PS-216 Gocuk Yogun Bakim Unitesinde Konviilzif Status Epileptikuslu Cocuklarda Etiyoloji, Tedavi ve Sonuclarin incelenmesi ve Prognozu
Etkileyen Faktorlerin Arastiriimasi

Hatice Bektas Ontas', Esra Kogkuzu?, Serhat Emeksiz2, Aysegiil Nese Citak Kurt'

'Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Ndroloji Klinigi
2Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Yogun Bakim Klinigi

Amag: Bu calismanin amaci, konviilzif status epileptikus (KSE) tanisi ile pediatrik yogun bakim iinitesine (YBU) yatirilan cocuklarin etiyolojilerini, tedavileri
belirlemek ve klinik degigkenlerin hastalarin sonuglar iizerindeki etkilerini arastirmaktir.

Yontem: Ocak 2022-Ocak 2024 tarihlerinde pediatrik YBU’ye KSE tanisi ile yatirilan 1ay-18yas arasi hastalarin etiyolojisi, tedaviler, taburculuktaki nérolojik
durum, hastanede kalis stireleri, 6 aylik siirede ndbet tekrari ve nérolojik takip gibi sonuclar kaydedilmigtir.

Bulgular: Toplam 2759 yogun bakim yatig kaydinda KSE nedeniyle 83 hastaya ait 89 yatig epizodu saptandi. 50 hastada SE éncesi epilepsi tanisi vardi. 89
epizodda, SE yagi ortanca 36 ay idi. En sik SE etiyolojisi sirasiyla progresif, idiyopatik ve uzak semptomatik nedenlerdi. En sik tetikleyici faktor enfeksiyon-
lardu.ilk basamak tedavide siklikla sadece midazolam (62 epizod); ikinci basamakta siklikla sadece levetirasetam (38); iiciincii basamakta ise en sik sadece
midazolam infiizyonu (54) uygulandidi goriildii. 54 epizod direnli, 11 epizod ise siiper-direngli SE olarak degerlendirildi. Yogun bakimda kalis siiresi ortanca
5 giin, toplam hastanede toplam kalis siiresi ortanca 17 giin idi. 23 epizodda taburculuk sirasinda nérolojik durumda SE 6ncesi duruma gore kotiilesme,
5 6liim gozlendi. Hem yogun bakimda hem de toplam hastanede kalig siirelerinin progresif etiyolojili hastalarda en uzun (sirasiyla ortanca 11 giin ve 31,5
giin), febril statusu olan hastalarda en kisa (sirastyla ortanca 1 giin ve 6 giin) oldugu belirlendi.

Sonug: Calismamizda pediatrik YBU'de KSE tanis ile takip edilen hastalarda en sik etiyoloji progresif ve idiyopatik nedenler, en sik tetikleyici faktor enfek-
siyonlardir. Basamak tedavileri ile ilgili heterojen uygulamalarin oldugu saptanmigtir. SE etiyolojisinin hastane kalis siireleri tizerinde belirleyici bir faktor
olabilecegi gortilmistiir.

Anahtar Kelimeler: Status epileptikus, pediatrik yogun bakim, nébet
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PS-217 CHRNA4 Mutasyonu iliskili Hipermotor Epilepsi Olgusu Sunumu
Tugba Dogang', Rabia Tiitlincii Toker', Muhittin Bodur
"Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dall

Amag: Giris:0tozomal dominant uykuyla iliskili hipermotor epilepsi, nadir gériilen kalitsal bir epilepsi tiiriidiir ve bircok gen ile iliskilidir. Ozellikle CHRNA4
mutasyonu, frontal lob néronlarinda artan uyarilabilirlie yol acarak, uyku sirasinda ani baslayan ve kisa siiren kompleks motor nibetlere neden olur. Bu
sunumda, uyku sirasinda ortaya ¢ikan motor nébetler ile bagvuran, CHRNA4 mutasyonu saptanan ve uykuyla iligkili hipermotor epilepsi tanisi alan sekiz
yasinda kiz olgu sunulmusgtur.

Yontem: Bursa Uludag Universitesi, Cocuk Néroloji Kliniginde CHRNA4 mutasyonu ile izlenen hastanin elektronik dosyalari retrospektif olarak incelendi

Bulgular: Olgu Sunumu:ilk kez alti aylikken gériilen 6zellikle uyku sirasinda aniden gézlerini acarak baslayan karmasik motor hareketler icerdigi ve giinde
5-6 kez tekrarlandidi ndbet dykiisii mevcuttu. Hastaya nébet kontrolii igin siras ile karbamazepin, fenitoin, lorezepam, vigabatrin, lamotrijin, levetirasetam
ve valproik asit gibi antiepileptik tedaviler verildi ancak highir zaman tam nébetsizlik elde edilmedi. Hastanin 6zge¢misinde prenatal, natal ve postnatal
bykiisii dogaldi, nobetlerin baglamasi ile birlikte gelisim basamaklarinda gerilik bagladi. Soygegmisinde hastanin teyzelerinde tanisi konulmamig motor ve
biligsel gerilikler mevcuttu. Hastanin nébet etyolojisine yonelik yapilan tetkiklerinde metabolik incelemeleri normaldi, EEG’sinde sag frontal bélgede belir-
gin jeneralize ¢oklu diken-yavas dalgalar izlendi. Kranial MRG’inda sol lateral ventrikiil icerisinde koroid pleksus kisti olarak raporlandi. Genetik analizde
CHRNA4 p.Arg148Trp (c.442C>T) heterozigot mutasyonu tespit edildi. Topiramat, klobazam ve fenobarbital tedavisi uygulanmasina ragmen giinde 2-3 kez
uyku sirasinda nébetleri devam etmektedir.

Sonug: Sonug:CHRNA4 mutasyonuna bagl uykuyla iligkili hipermotor epilepsi, tedaviye direncli seyredebilir. Karbamazepin gibi antiepileptik ilaclar ge-
nellikle etkili olsa da, her hasta i¢in yanit degiskenlik gosterebilir. Bu nedenle, tedavi bireysellestiriimeli ve genetik yatkinlik géz 6niinde bulundurularak
multidisipliner bir yaklagim benimsenmelidir.

Anahtar Kelimeler: CHRNA4 mutasyonu, hipermotor, nibet
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PS-218 Pediatri Uzmanlarinin Febril Nobet Profilaksisi Hakkindaki Bilgi, Tutum ve Becerilerinin Degerlendirilmesi
Batuhan Dogruk', Mehmet Palaz2, Ahmet Tagkin2, Esra Ozpinar?, Betiil Kilig2, Yasemin Topgu?, Kiirsad Aydin2

"Medipol Qniversitesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Klinigi
2Medipol Universitesi Gocuk Néroloji Klinigi

Amag: Febril ndbeti olan hastalarin yaklagik %30’u birden fazla kez ndbet gegirir. Takipte epilepsi goriilme riski ise %4-7 arasinda degismektedir, komplike
febril ndbet geciren hastalarda genel popiilasyona gore artmig bir epilepsi riski mevcuttur. Bu tablo, febril ndbetlerle en sik kargilagan hekim grubu olan
pediatri uzmanlarini tedavi arayigina yonlendirmektedir. Tekrarlama riskinin arttigi hastalar icin literatiirde profilaktik tedavi nerileri bulunmaktadir; fakat
konsensus saglanmig net bir tedavi semasi olmadigi i¢in hekimlerin farkl profilaktik tedavi yaklagimlar mevcuttur. Literatiirii taradigimizda hekimlerin
profilaktik tedavi hakkindaki bilgi, tutum ve becerilerini degerlendiren bir calismaya rastiamadik. Bu sebeple ¢alismamizda pediatri uzmanlarinin febril
nébetlerin profilaktik tedavisine yaklagimlarini karsilastirmayi hedefledik.

Yontem: Calismamizi 266 pediatri uzmani hekimle gerceklestirdik.

Bulgular: Biiyiik bir cogunlugunun(%98,9) febril ndbetin akut tedavisinde kendilerini yetkin hissettiklerini saptadik. Profilaktik tedavi s6z konusu olunca
hekimlerin gogunlugunun(%83,1) kendini yetkin hissettigini ama bu oranin akut tedaviye gére diisiik oldugunu izlemledik. Profilaktik tedavide hekimlerin
daha biiyiik gogunlugunun(%71,4) intermittan profilaksiyi tercih ettigini gordiik. Intermittan profilakside tercihin biiyiik oranda rektal diazepam(%86,8)
oldugunu, devaml profilakside ise agirlikli olarak levetirasetamin(%60,1) tercih edildigini ve son egitim zamani giiniimiize ne kadar yakinsa levetirasetam
tercih oraninin artigini(p = 0,001) tespit ettik. Hekimlerin sadece %19,5’inin profilaktik tedaviyi kendilerinin basladigini, biyiik bir cogunlugunun hastalar
profilaktik tedavi igin cocuk ndroloji uzmanina yénlendirmeyi tercih ettiklerini gordiik.

Sonug: Bu sonuglar 1s1ginda; akut tedavi hakkinda hekimlerin kendilerine giivenlerinin yiiksek oldugunu fakat profilaktik tedavi hususunda yetkinliklerinin
azaldiginin sdylenebilecegdi ve uzmanlik sonrasinda da febril nébet gibi 6nemli ve sik karsilasilan tablolar igin egitimlerin belirli periyotlarla devam etmesinin
faydali olacagi kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: Febril Nobet, Profilaktik Tedavi, Uzmanlik Egitimi
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PS-219 Ayni aile icinde farkh klinik bulgularla ortaya cikan yeni bir CACNA2D2 mutasyonu
Seyda Besen', Murat Ozkale?, Serdar Ceylaner?, ilknur Erol’

'Bagkent Qniversitesi Tip Fakiiltesi Adana Dr. Turgut Noyan Uygulama ve Arastirma Merkezi, Cocuk /\(;'iro/oji Bilim Dal
zBa§kent Universitesi Adana Dr. Turgut Noyan Uygulama ve Arastirma Merkezi, Cocuk Yogun Bakim Unitesi
3Intergen Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani Arastirma & Uygulama Merkezi

Amag: Kalsiyum Voltaj Kapil Kanal Yardimci Alt Birimi Alpha2delta 2 (CACNA2D2) geni, uyarilabilir hiicrelere (Ca2+) girisini siki bir sekilde diizenleyen vol-
taja bagh kalsiyum kanal kompleksinin alfa-2/delta alt (initesini kodlar. CACNA2D2 geninin bialelik mutasyonlari, ndbetler ve dedisken derecede gelisimsel
gecikme ile birlikte serebellar atrofi ve erken infantil epileptik ensefalopati ile iligkilidir. Bugiine kadar farkli ailelerde CACNA2D2’deki bialelik mutasyonlarla
baglantil bes ¢ocukluk ¢agi baslangich epilepsi ve serebellar atrofi olgusu bildirilmigtir.

Yontem: Yeni bir homozigot CACNA2D2 mutasyonu olan iki kardesin Klinik, genetik ve radyolojik bulgulari sunulmustur.

Bulgular: Su anda 19 yasinda olan kiz hasta, ilk kez 4 aylikken atesin tetikledigi epileptik ndbetlerle bagvurdu. Anne-baba birinci derece kuzen idi. Hasta
halen tekerlekli sandalyede olup direnli epilepsi ve ataksi nedeniyle takip edilmektedir. Tim metabolik testler, karyotip, mikroarray ve WES analizleri nor-
maldi. Beyin ndrogériintilemesinde serebellar hemisferler ve vermiste belirgin atrofi vardi. Hastanin 11 yas kiiglik kiz kardesi de 2 aylikken atesin tetikledigi
nobet sikayetiyle bagvurdu. Halen 8 yasinda ve hafif ataksi ve levetirasetam ile kontrollii epilepsi ile izlenmektedir. 2023'te ataksi ve epilepsi agisindan
WES re-analizinde kardeslerde CACNA2D2 geninde yeni homozigot NM_006030.4 ¢.632C>T (p.Pro211Leu) varyanti gosterildi. Ebeveynlerse tagiyiciydi.

Sonug: Yasamin ilk yilinda baglayan ndbetleri ve serebellar disfonksiyonu olan bireylerde CACNA2D2 ayirici tanida diigtiniiimelidir. Valence ve ark. normal
kognitif gelisimi olan ve yalnizca tek febril ndbeti geciren bir hasta tanimlayarak Klinik degiskenligi vurgulamislardir. Bilyik kardeste direngli epilepsi ve
siddetli ataksi varken kiiglik kardes ise tek antiepileptik ilagla nébetsiz ve hafif ataksisi ile takip edilmektedir. CACNA2D2 ¢.632C>T (p.Pro211Leu) patojenik
varyanti literatiirde ilk kez bildirilmig yeni bir varyant olup hastalik genotip ve fenotipini genigletmistir.

Anahtar Kelimeler: CACNA2D2 mutasyonu, serebellar ataksi, epilepsi
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PS-220 KANALOPATi SAPTANAN OLGULARIMIZIN KLIiNiK VE GENETIK OZELLIKLERINiN DEGERLENDIRILMESI
Zehra Manav Yigit', Miige Ayanoglu?

"Aydin Adnan Menderes Qniversitesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali
2Aydin Adnan Menderes Universitesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali

Amag: Aydin Adnan Menderes Universitesi Gocuk Néroloji Klinigi’ne bagvuran ve kanalopati saptanan olgularin klinik ve genetik dzelliklerinin degerlendi-
rilmesi

Yontem: Calismamiza 2019 ve 2024 yillar arasinda genetik olarak kanalopati saptanan olgular dahil edildi. Olgularin yaglari, cinsiyetleri, klinik fenotipleri,
saptanan varyantlarin kalitim paternleri, patojeniteleri ve daha dnce bildirilip bildiriimedikleri not edildi.

Bulgular: Calismaya 17’si erkek, 12’si kiz olmak iizere toplam 29 hasta dahil edildi. Olgularin ortanca yasi 4 yil (IQR: 3,5) ve ilk semptomun bagladigi medi-
an yasi 1yil (IQR: 2,75) idi. Tiim olgularda toplam 14 farkli varyant saptandi. Yedi hastadaki varyantlarin 5’i novel idi. En sik saptanan varyantlar SCN1A, SC-
N2A ve ADGRV1 genlerinde idi. En sik gortilen klinik prezentasyonlar ise; genetik epilepsi febril nébet arti ve kendini sinirlayan infantil epilepsi fenotipleriydi.

Sonug: Kanalopatilerin Klinik ve genetik dzelliklerine iliskin veriler arttik¢a, goriilme sikliklari ve en yaygin klinik fenotiplerine iliskin bilgilerimiz artacaktir.

Anahtar Kelimeler: Kanalopati, Epilepsi
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PS-221 Gocukluk Yas Grubunda Biiyiime Hormonu Tedavisi iligkili Nérolojik Komplikasyonlar
Cigdem Geng Sel', Hilal Akalin', Elif Ceylan', Nursel Muratoglu $ahin?, Semra Getinkaya?

'Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali
2Ftlik Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

Amag: Cocukluk yas grubunda, bilyime hormonu (BH) tedavisi iligkili nérolojik komplikasyonlara ait literatiir verisi sinirhdir. Bu nedenle ¢alismamizda, BH
tedavisinin nérolojik komplikasyonlarinin ve patofizyolojik olasi mekanizmalarinin arastinimasi hedeflenmigtir.

Yontem: Dr. SUEAH Cocuk Néroloji Polikliniklerine Kasim 2014- 2024 tarihleri arasinda BH tedavisi sirasinda geligsen nérolojik bir semptom nedeni ile
konsiilte edilen 0-18 yas arasi kiz ve erkek hastalar calismaya dahil edilmistir. BH tedavisi sirasinda bas agrisi gelisen hastalar, Bag Agnsi Bozuklugunun
Uluslararasi Siniflamasi 2018 (3. Baski beta versiyonu)” kriterleri temel alinarak dederlendirilmigtir. BH tedavisi sirasinda ndbet veya siiphesi olup, EEG
¢ekimi yapilan hastalar da galismaya dahil edilmistir. EEG ¢ekimi 18 kanalli NIHON- Cohden cihazi kullanilarak ve elektrotlar 10-20 sistemine gore yerles-
tirilerek gerceklestirilmistir. Hastalara ait en az 20 dakikalik EEG traseleri kor olarak degerlendirilmistir. N6bet klasifikasyonu 2017 ILAE’ye gére yapilmigtir.

Bulgular: Calismaya dahil edilen hastalarin 46’si kiz (K), 60’1 erkek (E) idi. E/K 1,3 idi. BH tedavisi baslama yasi 4 yil 9ay-14 yil 2 ay (ortanca: 9.25 yas)
idi. Takip stiresi 1-10 yil (ortalama: 5.46 + 4.4) idi. Hastalarin 4’(inde (%3,7) migren benzeri bag agrilari, 2’sinde (%1,8) CK yiiksekligi ve 1’inde (%0,94)
subklinik elektrokortikografik degisiklikler kaydedildi On iki yaginda bir erkek hastada BH tedavisi sirasinda subklinik temporal fokiislii bir epileptik aktivi-
tenin kaydedildigi, BH tedavisine ara verildigi ddnemde yapilan kontrol EEG’nin normal oldugu kaydedilmistir. Toplam 7 hastada (%6,6) ndrolojik yan etki
izlenmistir.

Sonug: BH tedavisi sirasinda gelisen nérolojik komplikasyonlar migren benzeri bag adrilari, CK yiiksekligi ve subklinik elektrokortikografik degisikliklerdir.
Caligmamizin interdisipliner yaklagimlarin kuvvetlendiriimesine katki saglayacagini ve gelecekteki calismalara temel olusturabilecegini diistintiyoruz.

Anahtar Kelimeler: Bilyiime hormonu tedavisi, migren, epileptik aktivite
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PS-222 On Bes Yas Miyelopati: Spinal Cord Injury Without Radiographic Abnormality
Adile Asena Emiroglu Taskin', Ahu Ekren?, Yilmaz Akbas?, Orhan Ozdogan?, Esra Sarigegili2, Tamer Gelik2, Habibe Kog Ugar?

'Pediatri Klinigi, Karsiyaka Devlet Hastanesi, Adana
2Pediatrik Néroloji Klinigi, Adana Sehir Hastanesi, Adana

Amag: Spinal Cord Injury Without Radiographic Abnormality (SCIWORA), ozellikle 8 yas alti ocuklarda travma sonrasi spinal kord hasarinin énemli bir alt
tipidir. Kliniginde miyelopati belirtileri olmasina ragmen, radyolojik gériintiilemelerde ve miyelografilerde kirik ya da dislokasyon bulgularinin olmamasiyla
karakterizedir. Spinal kordun yumusak doku bilesenlerinde veya vertebral gévde ug plakasinda yaralanma vardir.

Yontem: Saglam saglikli 15 yasinda kiz hasta, okulda ayakta beklerken iki bacaginda karincalanma, hissizlik ve sa§ bacakta hareket kisithligi sikayetleriyle
dis merkez acil servisine bagvurdu. Acil BT normal olup, sikayetlerinin devam etmesi {izerine tarafimiza sevk edildi. Bagvurusunda y(irliyememe, sirt-agrisi,
sag bacakta parezi ve paraestezisi vardi. Sa§ bacak kas giicii 2/5, sol bacak 4-+/5 olup, babinski+, agrn ve duyu kaybi mevcuttu. idrar, gayta inkontinansi
yoktu. Hastanin 15 giin dnce voleybol antrenmani sirasinda takla attigi, boyun ve kalgasini carptigi 6grenildi. Ates, ishal, enfeksiyon veya seyahat oykiisii
yoktu.

Bulgular: Spinal-MRG’de C5-6’da kontrast tutmayan lezyon ve cauda equina liflerinde hafif hiperintensite izlendi. Ayirici tanida spinal infarkt, travma son-
rasi fibrokartilijindz emboli agisindan gocuk hematoloji tedavisine DMAH ekledi. Trombofili panelinde PAI-1-heterozigot-mutasyon saptandi. BOS inceleme-
lerinde multiplex PCR, protein, oligoklonal bantlar normaldi. Pulse steroid ve NSAI basland. Pulse 2.doz sonrasi siddetli agri, duyu ve kas giiciinde diizelme
saptandi. SCIWORA tanisi diisiiniildii ve takibinde bagimsiz mobilize olup, fizik tedavi dnerileri ile taburcu edildi.

Resim

T2 sekans sagital kesit C5-6 diizeyinde fokal sinyal artisi ve Poskontrast yag baskili T1 sekans sagital kesitte kauda ekinada hafif kontrast tutulumu

Sonug: Yas grubu semptom baglangici SCIWORA igin tipik olmasa da Kklinik ve muayene bulgular, tedavi yaniti ve travma dykiisii, hastaligin atipik seyrede-
bilecegini gostermektedir. SCIWORA gocukluk caginda énemli bir spinal kord yaralanma tiirli olup, erken tani ile uygun tedavi prognoz igin kritik rol oynar.

Anahtar Kelimeler: Sciwora, spinal kord hasari, pediatrik noroloji
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PS-223  ARX Geni iligkili Bir Epileptik Ensefalopati Olgu Sunumu
Fatih Mehmet Akif 0ZDEMIR", Biisra GOKYER2, Mehmet OZTURK?, Serdar CEYLANER?, Mesut GUNGOR'

'Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Néroloji

2Seleuk Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Sagligii ve Hastaliklar
3Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Radyolojisi

40zel intergen Genetik Hastaliklar Decerlendirme Merkezi, Tibbi Genetik

Amag: ARX ile iligkili bozukluklar, sendromik veya nonsendromik biligsel gerilige yol acabilmektedir. Belirsiz genital organlar, lizensefali, West sendromu ile
birlikte gériilebilmektedir. Norolojik olmayan klinik dzelliklerin gozlemlenmesi sebebi ile, ARX ile iliskili bozukluklar multisistem bozukluklari olarak kabul
edilir. Biz de bu bildirimizde, ARX geninda mutasyonla iligkili epileptik ensefalopatisi olan bir erkek hastay! bildiriyoruz.

Yontem: Genetik calisma olarak Klinik ekzom dizilemesi (CES) gerceklestirildi.

Bulgular: On ii¢ aylik erkek hasta 6 aylikken baslayan spazm nébetleri sebebi ile getirildi. Ozgecmisinde, prematiirite (35. gestasyonel haftada dogum),
nefrolitiazis ve global geligim geriligi olan hastanin 2 aylikken bag kontrolii, géz temasi, 1sik obje takibi olmakla birlikte takipte regrese olup kaybolmug-
tu. Soygegmisinde anne baba arasinda akraba evliligi ya da akrabalarda nérolojik hastalik dykisii yoktu. Norolojik muayenesinde, aksiyel hipotonisite,
sesle irkilme, derin tendon reflekslerinde (DTR) artis saptanmakla birlikte bas kontrolii, goz temasi, giiliimseme, i1sik-obje takibi yoktu, ambigus genitale
izlenmedi. Elektroensefalografisinde (EEG) burst supresyon paterninin eslik ettigi hipsaritmi saptanmasi iizerine West sendromu olarak degerlendirildi.
Beyin manyetik rezonans goriintilemesi (MRG) normal saptanan hastanin metabolik incelemelerinde patoloji saptanmadi. Hastaya sirasiyla levetirasetam,
pridoksin, tetrakosaktit (ACTH), sodyum valproat, vigabatrin tedavileri uygulandi. Hastanin CES analizinde, ARX geninde (NM_139058.3 ¢.1058C>T p.(PRO-
353Leu)-rs104894743) hemizigot patojenik mutasyon saptandi. Tedavi sonrasi EEG bulgularinda yatisma olan hastanin bir miktar géz temas, giilimseme
gibi kigisel sosyal alan gelisiminde bir miktar gelisme saglandi.

Sonug: Sunumumuzla, ARX ile iligkili bozukluklarin Klinik olarak anlagiimasina katkida bulunmak istedik. ARX mutasyonu epilepsi ensefalopati hastalarinin
molekiiler etiyolojisinde dikkate alinmalidir.

Anahtar Kelimeler: ARX geni, Epilepsi, Epileptik ensefalopati

295

4311410719 431S0d



POSTER BILDIRILER

Ulusal

Cocuk Norolojisi
m Kongresi

Sueno Hotels Deluxe Belek / Antalya

PS-224 Dev Aksonal Noropati Tip-1 Tanisiyla Takipli Olgu Sunumu
Fatih Mehmet Akif 0ZDEMIR', Ebru MARZIOGLU 0ZDEMIR2, Mehmet 0ZTURK?, Mesut GUNGOR'

1Selguk lzniversitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Gocuk Néroloji
2Selguk l{niversitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Tibbi Genetik
3Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Radyoloji

Amag: Dev aksonal noropati (GAN), periferik ve merkezi sinir sistemini etkileyen ilerleyici bir nérodejeneratif hastaliktir ve GAN genindeki mutasyonlar
sonucu iglevsel gigaksonin proteininin kaybi olusur. Kiiratif tedavi mevcut degildir, fakat gen tedavisi ile ilgili caligmalar yiritilmektedir. En sik bildirilen
semptomlar yiriiyiis bozuklugu, kas giigsiizliigl, kas boyutunda anormallik ve anormal reflekslerdir. Biz de dev aksonal ndropati tip-1 tamisiyla takipli
hastanin klinik 6zelliklerini sunmayi amagladik.

Yontem: Cocuk ndroloji polikliniginde takip edilen dev aksonal néropati tip 1 tanili bir olgunun retrospektif olarak sunuldu.

Bulgular: On bes yasinda kiz hasta yiirime bozuklugu sebebi ile getirildi. 0zgecmisinde, sarilik gecirme ve motor gelisimde gecikme disinda ézellik olma-
yan hastanin soyge¢misinde anne baba arasinda akraba evliligi mevcuttu. Norolojik muayenesinde, yiirime bozuklugu, derin tendon reflekslerinde (DTR)
azalma ve skolyoz mevcuttu. Beyin manyetik rezonans gdriintilemesinde (MRG); bilateral serebral hemisferde periventrikiiler beyaz cevherden baglayip
subkortikal beyaz cevhere uzanan diffiiz, bilateral internal kapsiil posterior bacagi, eksternal kapsiilde kortikal spinal trakt boyunca, beyin sapi ve dentat
niikleuslarda belirgin olmak (izere bilateral globus pallidus, putamen ve kaudat niikleuslarda simetrik T2A ve FLAIR sinyal artiglari, servikal spinal kord
proksimalinde atrofik gériiniim saptandi (Resim-1). Hastanin genetik analizinde, GAN geninde (C1709 G>A) homozigot mutasyon saptandi. Dev aksonal
noropati tip 1 tanisi konulan hastanin fizyoterapi ile takibi planland.

Beyin manyetik rezonans gdriintiilemesi (MRG)

* Sirasiyla aksiyal T2 ve FLAIR gériintiiler

Sonug: Dev aksonal néropati tip 1 tanisi ile takip ettigimiz hastamizda yiirime bozuklugu, DTR’lerde azalma, skolyoz gibi klinik 6zellikleri ve beyin MRG’sin-
de serebral, serebellar hiperintens gériiniimleri ile fenotipik ozelliklerini vurgulamak isteriz.

Anahtar Kelimeler: Dev aksonal noropati, GAN geni, Gigaksonin proteini
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PS-226 Neonatal ve Erken infgntil Donemde Klinik Bulgular Gelistiren ve Erken Revaskiilarizasyon Cerrahisi Uygulanan Moya Moya
Sendromlu Ardisik Tamimlanan Iki Olgu

(Ozlem Acar', Zeynep Sena Pirim?, Hiisnii Lale?, Burcu Giiliz Girpanli An", Erdem Simsek', Seda Kanmaz', Elif Bolat?, Unsal Yilmaz¢, Sanem Keskin Yilmaz',
Hasan Tekgiil'

'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglidii ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim Dali
2Fge Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Sagiigi ve Hastaliklart Anabilim Dali

SEge Universitesi Tip Fakiiltesi Beyin Cerrahisi Anabilim Dali

4S.B.U Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklar ve Cerrahisi Egitim ve Aragtirma Hastanesi

Amag: Moyamoya hastalig, distal internal karotid arterler veya dallarinin iki tarafli stenozu ile karakterize, ilerleyici bir arteriyopatidir. Cocukluk ¢aginda bes
ile dokuz yag arasinda pik yapar. Moyamoya sendromu ise altta yatan bir nedene bagli, sekonder bir tablo olarak tanimlanir.

Yontem: Bu sunumda, erken dénemde bulgu veren ve genetik etiyolojileri belirlenen moyamoya sendromu tanili iki pediatrik olgu radyolojik bulgular esli-
ginde tartigilacaktir.

Bulgular: Olgu 1:iki aylik kiz, sa§ bacakta sislik ile basvurdu. Dogumdan itibaren sol iist ve alt ekstremitede hareket azligi meveuttu. Fizik muayenede
cok sayida café-au-lait lekesi saptandi. Manyetik rezonans (MR) goriintiilemede tibiada fibroossedz displazi tespit edildi. Kraniyal MR anjiyografide sag
orta serebral arterde okliizyon ve mindr kollateraller izlendi (Sekil 1). Genodermatoz panelinde NF1 geninde ¢.3315-1G>C patojenik varyant tespit edilerek
norofibromatozis tip 1 (NF-1) tanisi dogrulandi. NF-1 iligkili moyamoya sendromu olarak degerlendirildi.Olgu 2:Kirk aylik kiz, konjenital kardiyopati ve tiroid
agenezisi gibi coklu sistem anomalileri nedeniyle takip edilmekteydi. Sag fokal nébet gegirmesi iizerine yapilan kraniyal MR ve MR anjiyografide sol anterior
serebral arter ve sag posterior serebral arterde okliizyon ile Willis poligonunda kollateral olusumu saptandi (Sekil 2). Mikroarray analizinde, moyamoya
hastaligi ile iliskilisi tamimlanmig 6p duplikasyonu tespit edildi. Her iki hastaya erken dénemde multiple burr hole yontemi ile revaskiilarizasyon cerrahisi
uygulandi ve antiplatelet tedavi ile izleme alindi.

sol anterior serebral arter ve sag posterior serebral arterde okliizyon ile Willis poligonunda kollateral olusumu

sol anterior serebral arter ve sag posterior serebral arterde okliizyon ile Willis poligonunda kollateral olugsumu

Sonug: Moyamoya sendromu, yagamin erken dénemlerinde inme ile bagvurabilir ve ciddi morbiditeye yol agabilir. Erken revaskiilarizasyon cerrahisi, yeni
inme ataklarini 6nleyebilir. Erken tani ve tedavi biiylik dnem tagir. Cocuklukta inme ayirici tanisinda moyamoya sendromu akilda tutulmali ve olasi genetik
etiyolojiler aragtiriimalidir.

Anahtar Kelimeler: neonatal erken infantil, moya moya, Erken Revaskiilarizasyon Cerrahisi
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PS-227 Papil ddemli cocuklarin orbita MRG bulgularinin ve optik sinir difiizyon katsayisi él¢iimlerinin degerlendirilmesi
Merve Cakmak', Mehmet Karagiille?, Fatma Selin Kaya®, Pinar Arican’, Peren Perk', ihsan Kafadar*

'Saglik Bilimleri Universitesi Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Gocuk Néroloji Klinigi
2Sagilik Bilimleri Universitesi Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Néroradyoloji Klinigi
3Sagiik Bilimleri Universitesi Bagaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Giiz Hastaliklari Klinigi
“Prof. Dr. Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi, Cocuk Néroloji Klinigi

Amag: Papil 6dem, kafaici basing artisi sonucu gériilen, spesifik goriintiileme ozellikleri tamimlanmig bir bulgudur. Gocuklarda papil 6dem varliginda difiiz-
yon agirlkli goriintileme (DAG)'de optik sinir bagindaki degisiklikler sistematik olarak incelenmemigtir. Bu ¢alismada papil 6demi olan gocuklarin orbita
MRG bulgulari, optik sinir ADC difiizyon 6lgtimleri degerlendirilmistir.

Yontem: Bu caligmaya, 2020-2025 yillari arasinda, BOS agilig basinci élgiilmiis (>25 mmHg) papil 6demli ¢ocuklar ile daha 6nce orbita MRG yapiimis
saglikli cocuklar dahil edilip, retrospektif olarak incelendi. BOS basinci dlgtimleri cocuk ndrologlan tarafindan; papil ddem derecesi Frisen siniflandirmasina
gore tek nérooftalmolog tarafindan; orbita MRG, optik sinir ADC dlgiimleri deneyimle nororadyologlar tarafindan yapildi. Hasta ve saglikli cocuklarin verileri
analiz edildi.

Bulgular: Papil 6dem grubuna 36 (K/E:2/1), kontrol grubuna 40 (K/E: 29/11) gocuk dahil edildi. Ortalama yas 10,8 + 4,21 yildi. Hasta grubunda her iki gdziin
papil 6dem derecesi en sik grade 1°di. Hasta grup BOS agilis basinci ortalama 53cm/H20’ ydi(29,5-118 cm/H20). Hasta grubun sag goz ortalama ADC
6lgtim{i medyani 1,85x10-3 + 0,29x10-3, sol gbziin 1,84x10-3 + 0,25x10-3 dl¢iildii. Sag-sol gbz ortalama ADC dlgiimii medyan degerleri kontrol grubuna
gore sirast ile % 3,5 - %6,6 oraninda daha diisiik bulundu (p=0,32). Optik kilif BOS mesafesi 6lgiimii hasta grubunda kontrol grubuna gore daha yiiksekti
(p<0,05). MRG’de optik sinir tortiozitesi ve posterior globda diizlesme bulgulari, hasta grubunda daha fazla bulundu (p<0,05).

Sonug: Papil 6demli gocuklarda optik sinirin ADC degerleri, saglikh cocuklara gore diisiik él¢tilmistir. Bu bulgunun kafaici basing artisi ile olan iligkisinin
aydinlatilabilmesi amaciyla daha yiiksek hasta sayili, cok merkezli ¢alismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: papil 6dem, optik sinir, difiizyon MRG
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PS-228 Orbital miyozit vaka serisi

Bilge Ozgdr', Serkan Kirik?, Serdal Giingér®

"indnii Universitesi Cocuk Néroloji BD

Zl.j'./az@ Fethi Sekin EAH Cocuk Ndroloji Klinigi

30zel Antalya Medikal Park Hastanesi Cocuk Néroloji Klinigi

Amag: Orbital miyozit (OM) ekstraorbital kaslarin tutulumu ile seyreden nadir bir hastaliktir. Genellikle geng kizlarda akut baslangicl ve agril ¢ift gorme
sikayeti olan OM genellikle steroide iyi cevap verir. Kronik ve tekrarlayan tipleri steroide yanitsizdir. Etiyoljide idiyopatik, IgG4 iligkili hastalik, inflamatuvar
bagirsak hastaliklar, lupus, dev hiicreli miyokardit, romatoid artrit, Behget hastaligi gibi birgok hastalik bulunmaktadir. Klinik pratigimizde oldukga sik gor-
diigiimiiz optik nérit ile karigabilen dort orbital miyozitli olgumuzu sunmak istedik.

4311410719 431S0d

Yontem: Vaka serisi

Bulgular: Dort olgumuzun biri 3 yas digerleri 16 yasinda ve hepsi kiz cinsiyette idi. Tim olgular akut baglangich géz agnisi, ¢ift gorme ve eksoftalmus
sikayeti ile gelmisti. Norolojik muayenelerinde eksoftalmus, 3,4 ve 6. kraniyal sinir paralizleri ve yana bakista ¢ift gérme saptandi. Tiim olgularin mrg ve
video goriintiileri bulunmaktadir. Olgulardan biri biyopsi kanitl ve digeri laboratuvara gére IgG4 iliskli hastalik etiyolojide tespit ettik. Diger iki olgu idiyopatik
olarak degerlendirildi. Tim olgulara steroid bir olguya ek olarak rituksimab tedavisi verildi. Ve bir ay sonunda semptomlarda belirgin gerileme saptandi.

Orbital miyozit MRG bulgulari

Sonug: Bu vaka serisi ile orbital miyozit ve etiyolojisi konusunda farkindalik olugturmayi amagladik.

Anahtar Kelimeler: orbital miyozit, IgG4 iliskili hastalik, diplopi
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PS-229 Tipik Klinik Ozelliklerde iki MELAS Olgu Sunumu
Biisra Biyiklioglu', Berna Ugan', Halil Tuna Akar', Ahmet Kablan', Abdiilkerim Kolkiran', Mustafa Kilig', Deniz Yiiksel'
'Etlik Sehir Hastanesi

Amagc: MELAS ilk defa 1984'te “Mitokondriyal miyopati, Ensefalopati, Laktik asidoz, inme benzeri ataklar” olarak tanimlanmig olan ve mitokondriyal
disfonksiyon sonucu ortaya ¢ikan metabolik bir hastaliktir. Bu yazida iki MELAS olgusunda tipik klinik seyir ve hastalija 6zgii nérogériintiileme bulgulari
sunulmustur.

Yontem: Hastane tibbi kayit sisteminden MELAS tanili iki hastanin dosya bilgileri incelenmistir.

Bulgular: 1.0LGU 6 yaginda kiz hasta uzun siire digarida fiziksel aktivite yapma sonrasi acil servise gézlerde 1sik gakmasi ve biling bulanikhigi sikayetiyle
basvurdu. Hastanin isitme cihazi kullandigi, 3 ay dnce benzer sikayetlerle acil servise bagvurdugu ensefalit n tanisiyla antibiyotik tedavisi aldigi ancak her-
hangi bir etken tespit edilmedigi 6grenildi. Destek tedavisi ile gérme ve biling durumu diizeldi. Beyin MR’da FLAIR’da sol oksipital lobda difiizyon kisitlayan
hiperintens gériinim mevcuttu. (Resim1) Mitokondriyal genom incelemesinde MT-TL1 gen bdlgesinde m.3243A>G mitokondriyal varyanti %55 heterop-
lazmi ile tespit edildi. MELAS tanisi konulan hastaya takipte bradikardi nedeniyle pacemaker takilmasi gerekti. 2.0LGU 6 yas erkek hasta (ist solunum yol
enfeksiyonu sirasinda kusma sonrasi biling bulaniklig sikayetiyle acil servise bagvurdu. Metabolik asidoz, hipoglisemi ve laktat yiiksekligi saptanan hasta 2
glin yogun bakim (initesinde entiibe olarak takip edildi. MR spektroskopide bazal gangliyon diizeylerinde alinan TE144’te multivoksel gdriintiide ters laktat
piki goriildi. (Resim 2) Mitokondriyal genom incelemede MT-TL1 gen bdlgesinde m.3243A>G mitokondriyal varyanti %72 heteroplazmi orani ile tespit
edildi ve MELAS tanisi konuldu.

Resim1

Olgu 1’e ait ilk atak (yukarida) ve 3 ay sonraki ikinci atakta (asagida) beyin MR’da FLAIR ve difiizyon gdriintiilerde medial oksipital bélgedeki hiperintens ve difiizyon
kisitlayan degisiklikler

Sonug: Gocuklarda dzellikle yorgunluk ile ve enfeksiyon déneminde tetiklenen biling degisimi, metabolik asidoz ve beraberinde parietooksipital bolgede en-
farkt benzeri MR bulgusu olan hastalarda MELAS ayirci tanida diisiintilmelidir. Hastaligin tanisinin konulmasi ataklara uygun miidahale plani olusturulmasini
ve komorbid durumlarin erken taninmasini saglar.

Anahtar Kelimeler: metabolik hastalik, cocuk, mitokondri
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PS-230 Gocuklarda Nadir Bir Bulgu: Semptomatik Palatal Miyoklonus
Sule DALKILIG', Ayna ATAYEVA?, Anil GOK?, Gokge CIRDI®, Ayfer SAKARYA GUNES?, Biilent KARA?, Leman TEKIN ORGUN?

'S. B. Sakarya Egitim ve Arastirma Hastanesi, NGroloji Klinigi
?Kocaeli Universitesi, Tip Fakiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali
3Kocaeli Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Ndroloji Bilim Dali

Amag: Palatal miyoklonus, istemsiz ritmik yumusak damak kasilmalari ile karakterize nadir bir hareket bozuklugudur. Esansiyel (idiyopatik) ve semptomatik
(sekonder) olmak iizere iki tipi olup nadiren travmaya sekonder palatal miyoklonus gelisen olgular tanimlanmigtir. Burada deprem sonrasi enkazdan ¢ika-
riimasinin ardindan palatal miyoklonus gelisen bir olgumuz giinliik pratigimizde nadir goriilmesi sebebiyle sunulmak istenmigtir.

Yontem: Hastanin bilgileri hastane sisteminden alinmigtir

Bulgular: 14 yasindaki kiz hasta depremde enkaz altindan ¢ikarildiktan yaklagik 1 yil sonra fark ettigi yemekle iligkili olmayan, konusurken kaybolan an-
cak agiz acildiginda belirginlesen damakta istemsiz kasiimalar ve tuhaf bir ses hissetmesi sebebi ile bagvurdu. Oz-soygecmisi normal olan hastanin daha
6nce cekilen Kranial manyetik rezonans gériintileme (MRG) normal saptanmasi ve yakinmasinin psikojenik olabilecegi diistiniilerek gocuk psikiyatristi
tarafindan segici serotonin geri aim inhibitéri sertralin baglanmisti. Yakinmalan devam eden hasta tarafimiza yonlendirilmigti. Nérolojik muayenesinde;
palatal ritmik miyoklonik vasifli atimlari oldugu goriilen hastanin, kranial sinir muayenesi dogaldi. Motor ya da duyu kusuru yoktu. Derin tendon refleksleri
alt ekstremitelerde hiperaktif idi ve tandem vyiiriiyiiste hafif zorlugu tespit edildi. ince kesit kranial MRG'de sol vertebral arterde vaskiiler anomali saptand.
Hastaya piracetam tedavisi bagland.

Sonug: Palatal miyoklonus nadir gériilen bir miyoklonus tipidir. Psikojenik olgular oldugu gibi hastamizdaki gibi travma sonrasi semptomatik olan olgular da
bildirilmistir. Altta yatan vaskiiler anomalilerin varligi her zaman akilda tutulmalidir. Hastamiz yaklagik 24 saat enkaz altinda kalmis olup sonrasinda depresif
duygu durumu olmasi ve beyin MRG’si normal olmasi sebebiyle psikojenik kokenli diisiintilmiistii. Ancak tanisal stirece katki saglayacak anormalliklerin
atlanmamasi i¢in bu olgularda norogdriintiilemenin detayli olarak yapiimasi ¢cok dnemlidir. Gocuklarda ¢ok daha nadir gériilen bu antite videolar egliginde
sunulacaktr.

Anahtar Kelimeler: Palatal miyoklonus, Post-travmatik miyoklonus, Vaskiiler anomali
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PS-231 Wernicke Ensefalopatisi: iki vakada klinik bagvuru ve gériintiileme bulgulan
Fatma Pinar Tabanli', Mirag Yildinm', Sultan Gigek', Alper Tagkin', Omer Bektas', Serap Teber
"Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Noroloji

Amag: Wernicke ensefalopatisi (WE), tiamin (B1 vitamini) eksikligine bagh geligen, ataksi, oftalmopleji ve mental durum degisikligi ile karakterize bir néro-
lojik tablodur. Gocukluk déneminde WE, beslenme bozukluguna yol agan hastaliklar, maligniteler ve kemoterapi gibi predispozan faktérler varliginda ortaya
cikar. Taniya ulagmada tipik manyetik rezonans gériintileme (MR) bulgulari dnemli bir rol oynar.

Yontem: Cocuk ndroloji klinigimizde WE tanisi almig iki vakayi sunduk.

Bulgular: Olgu 1: Dokuz yaginda, B-ALL tanisiyla takip edilen bir kiz hasta, bir hafta 6nce gelisen PRES’in ardindan nistagmus, giigsiizliik ve yiiriyememe
sikayetleri ile degerlendirildi. Norolojik muayenesinde kas giiciinde azalma ve belirgin horizontal nistagmus tespit edildi. Beyin MR incelemesinde mamiller
cisim, talamus, serebellum ve periakuaduktal alanda patolojik sinyal degisiklikleri goriildii. Serum tiamin diizeyi diisiik bulundu.Olgu 2: On bir yasinda,
T-ALL tanisiyla takip edilen bir erkek hasta, bir ay dnce gelisen PRES’in ardindan nistagmus ve bilateral diga bakis kisithiigi ile degerlendirildi. Beyin MR
incelemesinde mamiller cisim ve talamus bdlgelerinde patolojik sinyal degisiklikleri tespit edildi. Serum tiamin diizeyi diisiik bulundu.Her iki hastada da
malignite, devam eden kemoterapi, nétropenik dénemde geligmis tifilit ve buna bagh beslenme bozuklugu predispozan faktorler olarak belirlendi. WE'nin
akut déneminde goriilen laktat yiiksekligi, klinik bulgularla es zamanli olarak saptand. Tipik klinik belirtiler, predispozan faktorler ve beyin MR bulgular
1siginda, tiamin diizey sonuglar beklenmeden tiamin tedavisi baglandi. Hastalarin sikayetlerinde 7-10 giin i¢inde belirgin diizelme sagland.

Sonug: Malignite, nefrotik sendrom ve ¢olyak hastaligi gibi altta yatan durumlarda gelisen norolojik semptomlarda, tiamin eksikligi erken taninmali ve
tedaviye zaman kaybetmeden baglanmalidir. Bu hastalarda PRES gibi eslik edebilecek nérolojik durumlarin, taniyi karigtirabilecek faktorler olabilecegi
unutulmamalidir.

Anahtar Kelimeler: Wernicke ensefalopatisi, tiamin, mamiller cisim
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PS-232 Norolojik Semptomlarla Gocuk Noroloji Klinigine Bagvuran Hashimoto Hastalarinin Degerlendirilmesi; Erciyes Universitesi Deneyimi
Dilek Tiirkmen', Emine Kaygi Tartici?, Ayten Giileg', Hakan Giimiig', Mehmet Canpolat', Nihal Hatipoglu?, Hiiseyin Per

'ERCIYES UNIVERISTES] COCUK NOROLOJI ANABILIM DALI
2ERCIYES UNIVERISTESI GOCUK ENDOKRINOLOJI ANABILIM DALI

Amag: Hashimoto tiroiditi, tiroid dokularindaki lenfositlerin infiltrasyonu ve yikimi ile karakterize otoimmiin ndropsikiyatrik bir endokrin bozukluktur. Gocuk
ve ergen yas grubunda en sik 12-14 yaslar arasinda goriilmektedir. Hashimoto tiroiditinde bagvuru sirasindaki yakinmalar oldukca degiskenlik gosterebil-
mektedir. Hashimoto tiroiditinde, bag agrisi, bas dénmesi, senkop, depresyon gibi cesitli ndrolojik ve psikiyatrik semptomlar gériilebilir. Caligmamizda, farkli
norolojik bulgularla bagvuran Hashimoto tiroiditli hastalari sunmak istedik.

Yontem: Calismamizda, Erciyes Universitesi Cocuk Néroloji béliimiine Ocak 2015-Ocak 2025 tarihleri arasinda norolojik semptomlarla bagvuran Hashimoto
tiroiditi saptanan 35 hasta retrospektif olarak incelenmigtir.

Bulgular: Toplam olgu sayisi 35 idi. Vakalarin % 85.7’si kiz idi. En sik bagvuru sikayeti bas agrisi (%31.4) olup, sirasiyla bag dénmesi(%28.6), parestezi
ve akut gli¢siizliik(%8.6),hareket bozuklugu(%8.6), ndbet(%8.6), senkop(%5.7), gérme ve akomodasyon bozukluklari (%5.7), davranig degisikligi (%2.9)
olarak goriildii. Hastalarin %45.71’i 6tiroid,%28.57’si agikar hipertiroidi,%17.14’( asikar hipotiroidi,%8.57’si subklinik hipotiroidi olarak degerlendirildi.

Sonug: Hashimoto hastaliginda, hastaligin altinda yatan otoimmiin mekanizmalari viicuttaki gesitli organlari ve sistemleri etkileyebilir. Hashimoto tiroiditli
bireylerde, bag agrisi, bag dénmesi, senkop, biligsel fonksiyon bozukluklari, depresyon ve anksiyete sik gortiimektedir. Ulkemizde yetigkin Hashimoto ti-
roiditi olan hastalarda primer bag agnlarinin sikiigi ile ilgili yapilan ¢alismada, Hashimoto tiroiditi ile bas agrisi arasinda komorbidite oldugunu belirtilmis.
Benzer gekilde yaptigimiz ¢alismada, Hashimoto tiroiditi olan hastalarda en sik basvuru sikayetinin bas agrisi oldugunu tespit ettik. Hashimoto tiroiditinin
diger norolojik belirtileri arasinda periferik néropati ve miyopati bulunur. Nadir goriilen Hashimoto ensefalopatisi, nobetler, inme benzeri durumlar, biling
degisiklikleri, hareket bozukluklari ve psikiyatrik semptomlarla karakterizedir. Bizde yaptigimiz bu ¢aligmayla nérolojik semptomlarla bagvuran Hashimoto
hastalarinin farkli kliniklerle gelebilecegini vurguladik.

Anahtar Kelimeler: Hashimoto tiroiditi, bas agrisi, bag donmesi
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PS-233 Otitis Media Komplikasyonu Olarak Gelisen Siniis Ven Trombozu Olgu Sunumu
Fatma Hanci', Beyza Yilmaz', ismail Topal'
1SBU Trabzon Tip Fakiiltesi, Kanuni SUAM

Amag: Cocukluk yas grubunda serebral siniis ven trombozu(SVT) ve idiyopatik intrakraniyal hipertansiyon (iiH) nadirolarak gériilmektedir. Otitis media ve
meningoensefalit ise daha da nadir nedenlerindendir

Yontem: Otitis media sonrasi direngli bas agrisi sikayeti olan hastada gelisen meningoensefalit ve siniis ven trombozIu olgu sunulmustur.

Bulgular: 7 yag erkek hasta giderek siddeti artan ve bulanti-kusmanin eslik ettigi bas agrisi sikayetiyle bagvurdu. Hikayesinde bagvurusundan 5 giin dnce;
bas agrisi, ates sikayetleri ile hastane bagvurusu oldugu otitis media tanisiyla antibiyotik tedavisinin baglandigi 6grenildi. Fizik ve nérolojik muayenesinde;
halsiz ve huzursuz goériinimde olmasi diginda 6zellik yoktu. MIB negatifti. Siddeti progresif artan bag agrisi, kusma ve goz dibi muayenesinde papil 6demi
olmasi nedeniyle SSS enfeksiyonu ve intrakraniyal basing artisi 6n tanilari ile nérogdriintiileme yapildi. Sag transvers siniiste trombozla uyumlu gériinim
izlendi. BOS agilig basinci 84cm/H20 6lgiildii. BOS mikroskobik incelemesinde bol sayida PNL gériildii. Hastaya antibiyoterapi, antiviral tedavi, asetazolamid
ve enoksaparin(s.c.) baglandi. Tromboz etiyolojisine yonelik tetkiklerinde MTHFR A1298C homozigot PAI-1-4G/5G mutasyonu saptandi. Tedavinin 1. Ayinda
kontrol MR venografisinde tromboz %80-90 oraninda agilmig oldugu gdriildi.Tedavinin 2. Ayinda papil 6demi diizeldi ve trombozun tamamen agildigi go-
riildii. Tedavinin 3. Ayinda semptom ve bulgular diizelen hastanin tedavileri kontrollii olarak kesildi.

Sonug: Serebral siniis ven trambozu, otitis media veya otitis media komplikasyonu olarak gelisen santral sinir sistemienfeksiyonu komplikasyonu olarak
nadir de olsa kargimiza gikabilir. Serebral siniis ven trombozu ile idiyopatikintrakraniyal hipertansiyon ile birlikte gortilebilir. Ve hangisinin neden hangisinin
sonug oldugunu tespit edebilmek oldukca zordur.

Anahtar Kelimeler: idiopatik intrakraniyal hipertansiyon, meningoensefalit, serebral siniis ven trombozu
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PS-235 Hedef-DMD (AIM-DMD) Projesi: Tani Siireci, Multidisipliner izlem ve Ailelerin Karsilastigi Zorluklar

Giilgin Akinct", Eray Ontas?, Ayse Nur Coskun?, Taylan Cakir®, Gigdem Ayanoglu®, Ozlem Yayici Kéken€, Didem Ardicli”, Ece Cinar', Hatice Bektag Ontag’,
Tuncay Derya Okur', Mustafa Kdmiir?, Ulug Yis'®, Deniz Yiiksel®, Haluk Topaloglu®

'SBU, izmir Tip Fakiiltesi, Dr.Behget Uz Gocuk Hastanesi, Cocuk Nérolojisi BD, [zmir
2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Halk Sagiigi AD, Epidemiyoloji BD, Ankara
SAtatiirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Ndrolojisi BD, Ankara
*DMD Aileleri Dernegi

SYeditepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglidi ve Hastaliklar AD, Istanbul
SAkdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi BD

"Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Nérolojisi BD, Ankara

Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi BD, Mersin

9SBU, Etlik Sehir Hastanesi, Gocuk Nérolojisi BD, Ankara

"°Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojsi BD, [zmir

Amag: Hedef-DMD projesi kapsaminda, ailelerin hastalik siirecinde yagadiklar deneyimleri ve multidisipliner izlemdeki eksiklikleri, daha ileri stratejiler
gelistirmek iizere aragtirdik.

Yontem: Distrofinopati tanili gocuklarin ebeveynleri, standart bir form ile degerlendirildi.

Bulgular: Analize 553 aile dahil edildi (%94 DMD, yas: 10 + 6). Tani yasi: 3 + 2, taniya kadar gegen siire: 8 + 9 ay, taniya yonlendiren en sik bulgu kreatin
kinaz veya karaciger enzim yiiksekligi (%56), ambulasyonun kaybedildigi yas ise 11 + 3 olarak belirlendi. Ailelerin %89’u tani dncesinde hastaligi hi¢
duymamist. Ailelerin %53’(i bilgi diizeylerini kendi ¢abalaryla artirmaya calisirken, %64’ bilgi diizeylerinden emin degildi ya da yetersiz oldugunu diigii-
niyordu. En dnemli bilgi kaynagi olarak hasta dernekleri 6ne gikmaktaydi (%53). Multidisipliner izlem, birgok hastanin izlendigi merkezde mevcuttu (%80).
Ailelerin gogu (%87) fizik tedavi ve rehabilitasyon béliimlerinde takipte olmakla birlikte, ailelerin %53l hastayi diizenli izleyen bir fizyoterapist olmadigini
belirtti ve %73’ ev ortaminda fizyoterapi destegi alamiyordu. Ailelerin sadece yarisi, fizyoterapinin tani anindan itibaren gerekli oldugunu kavramigken,
bircok aile (%50) fizyoterapinin ancak hastalik ilerledikten sonra baglanmasi gerektigini diisiintiyordu. Ailelerin en gok egitim talebi, psikolojik destek (%31)
ve beslenme (%23) konularindaydi. Distrofinopatilerin psikososyal etkileri, sadece hastaliktan etkilenen birey iizerinde degil, hastanin bakimini {istlenen aile
fertleri izerinde de belirgin olarak saptandi. Genel olarak steroid tedavisinin aileler tarafindan kabul gérdiigii ve hastalarin %67’sinin tedaviyi aldigi gériildi.
Buna karsl, steroid kullanimi sirasinda dikkat edilmesi gereken konularda bilgi eksiklikleri tespit edildi.

Sonug: Bulgulanimiz, Hedef-DMD projesi ileriye yonelik aktivite planlanmasi agisindan yonlendirici olmugtur. Bu dogrultuda, fizyoterapi, psikolojik destek,
beslenme ve steroid tedavi yonetimi konularinin 6nceliklendiriimesi planlanmistr.

Anahtar Kelimeler: Fizyoterapi, Psikososyal, Hedef-DMD
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PS-236 UDP Glukoz-6- Dehidrogenaz Eksikligine Bagh Gelisen infantil Epileptik Spasm Olgusu
Serkan KIRIK', Bilge Ozgér?, Onur Recep Giindiiz®

’I;'/az@ Fethi Sekin Sehir Hastanesi Gocuk Saglgi ve Hastaliklari AD, Cocuk Ndrolojisi Klinigi
2Inénii Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari AD, Cocuk Nérolojisi BD
3Elazig Fethi Sekin Sehir Hastanesi Tibbi Genetik Klinigi

Amag: Gelisimsel ve epileptik ensefalopatiler (GEE’ler), bebeklik veya ¢ocukluk déneminde baslayan nibetlerle karakterize edilen siddetli epilepsi tiirleridir.
Bu ndbetler tipik olarak ilaca direnclidir ve siklikla elektroensefalografide (EEG) belirgin bozulmalarla birlikte seyreder. UGDH geni, uridin difosfat (UDP)-gli-
kozu UDP-glukuronata dénistiren bir proteini kodlamaktadir. UDP-glukuronat, bag dokusu ve ekstraselliiler matriksin temel bilesenleri olan glikozaminog-
likanlarin biyosentezinde 6nemli bir rol oynamaktadir. Bu yazida UGDH genindeki mutasyona bagli gelisen tilkemizin ilk epileptik spasm olgusunu sunarak
literatiire katkida bulunmayi ve bu oldukca nadir durum hakkinda farkindaligi arttirmayr amacladik.

Yontem: Hastanin biyokimya, hemogram ve metabolik tetkiklerinde, Kraniyal manyetik rezonans goriintiilemesinde spesifik bir hastalik bulgusu saptanma-
di. Bunun {izerine hastanin kritik durumu nedeniyle tim egzom sekanslama (WES) uygulandi.

Bulgular: Hastada epileptik spazmlar, 4 aylikken EEG’de hipsaritmi paterni esliginde baglamistrr. ilk 4 ay sikayeti olmayan ve ihimli hipotonisi olan hastada
ndbetlerle birlikte yaygin gelisim geriligi izlenmis ve hipotoni ile hafif dismorfik ézellikler tespit edilmigtir. Hastanin anne ve babasi kuzen olup, natal éykiide
6zellik yoktu. Ailede benzer birey yada epilepsi dykiisii yoktu. Hastanin ¢oklu antinébet tedaviye ve midazolam infiizyon tedavisine ragmen nébetleri geri-
lemedi. Sekonder enfeksiyonlar ve sepsis nedeniyle 5 aylikken kaybedildi. Yapilan molekiiler analizde, daha énce literatiirde bir kez tanimlanmig olan ama
patojenitesi bildirilmeyen UGDH genindeki homozigot varyant NM_003359.4 p.185I (c.554C>T) saptand..

Sonug: Bu ¢alismada, UGDH genindeki ilk kez patojenik varyant olarak tanimladigimiz GEE tanisi alan hastanin klinik ve molekiiler dzelliklerini sunuyoruz.
Bu mutasyon panellerde yer almadigindan WES analizi gereklidir ve epileptik spasmla iligkisi oldukga nadir oldugundan paneller igin potansiyel aday bir
gen olarak yer almasi gerektigini disiiniiyoruz.

Anahtar Kelimeler: epileptik spasm, gelisimsel epileptik ensefalopati, UGDH

306



Ulusal

Cocuk Norolojisi
m Kongresi

Sueno Hotels Deluxe Belek / Antalya

PS-237 Mabry Sendromu: Hipotoni, Sik Tekrarlayan Nobetler ve Hirschsprung Hastaliginin Nadir Birlikteligi
Tugay Tartar', Serkan KIRIK?

"Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Cerrahisi AD
2Flazig Fethi Sekin Sehir Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari AD, Cocuk Nérolojisi BD

Amag: Mabry sendromu, biligsel gerilik, karakteristik yiiz 6zellikleri, kanda alkalen fosfataz (ALP) diizeyinde arti (hiperfosfatazya) ve sik tekrarlayan
nébetler, anal atrezi gibi gastrointestinal bulgularin eslik ettigi oldukca nadir bir durumdur. Hastalarda belirgin hipotoni, yiirimede gecikme, hipertelorizm,
uzun palpebrabil fissiirlerle karakterize yiiz goriinimii mevcuttur. Nobetler biling kaybinin eslik ettigi jeneralize tonik-klonik nébetler seklindedir. Bu yazida
oldukga nadir goriilen birliktelik gosterdigi durumlar bakimindan 6nemli olan Mabry Sendromu olgusunu sunarak literatiire katkida bulunmayi amagladik.

Yontem: Dokuz aylik erkek hasta klinigimize cevreye tepkide azlik, govde kontroliiniin baglamamasi, kabizlik ve ismine yénelmeme ile bagvurdu. Tetkikle-
rinde ALP diizeyinde x2 diizeyinde artig farkedildi. Bunun (izerine bakilan metabolik tetkiklerinde ve D vitamini diizeylerinde patoloji saptanmadi. Kraniyal
MR goriintiilemesinde 6zellik saptanmadi. Hastanin 11 aylikken afebril jeneralize tonik-klonik ndbeti gerceklesti. Bunun (izerine bakilan elektroensefalografi
(EEG) ‘de 6zellik izlenmedi. ilagsiz izlemde iken ndbetin tekrari iizerine Levetirasetam baslandi. Nobetlerin devam etmesi iizerine doz arttinildi. Hastanin
tedaviye yanitsiz kabizlik sikayeti olmasi iizerine degerlendirildiginde hirschsprung hastaligi saptandi ve opere edildi. Bu sirada kromozom analizi ve Array
incelemede 6zellik goriilmemesi iizerine tlim ekzom sekanslama (WES) uygulandi.

Bulgular: PIGO geninde (NM032634.4) ¢.1334G>C (p.Arg445Pro) homozigot mutasyon saptandi. Sanger analizinde anne ve babada heterozigot tasiyicilik
saptandi.

Sonug: Mabry Sendromu hipotoni ve biligsel geriligin eslik ettii bir durum olarak kargimiza ¢iksa da rekiirren nébetler ve ciddi GiS anomalileri nedeniyle
dikkatli olunmalidir.

Anahtar Kelimeler: hiperfosfatazya, epilepsi, hirschsprung
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PS-238 Epilepside cerrahi tedavi ne zaman uygulanmalidir?
Selahattin Katar', Biigra Kutlubay', Seving Tagar
"Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: Epilepside cerrahi tedavinin birgok ydnden olumlu sonuglarinin olabilecedi bilinmektedir. Kranial goriintiilemede belirgin lezyonu olmasina ragmen
antiepileptik tedavi almaya devam eden ve doz arttinimasina ragmen nébetleri tekrarlayan, ancak cerrahi sonrasinda ndbetleri kontrol altina alinan olgu
sunuldu.

Yontem: .

Bulgular: 17 yasinda erkek hasta nobet gecirme nedeniyle acil servise basvurdu. iki yil nce nébet gecirdigi icin levetiresetam baslandig, diizenli olarak
aldigi ancak nébetlerinin tekrarladigi 6grenildi. Nérolojik muayenesinin normal olarak degerlendirildi. iki yil 8nce gézlerde kayma, ekstremitelerinde kasiima
seklinde 3 dakika siiren ndbeti olmus. Kranial MR’da sol frontal sulkusta silinme, hiperintens sinyal artisi ve kontrast tutulumu olmadigi belirtilmis. On
planda venoz enfarkt diisiiniiims. Heparin ve levetiresetam tedavisi baglanmig.Ndbeti tekrarladigi icin levetiresetam dozu arttinlmig. Kontrol kranial MR’da
sol frontal inferior frontal gyrus diizeyinde kortikal ve subkortikal yaklasik 2.7x2.3 cm boyutunda kortikal kalinlagsma gésteren hiperintens lezyon izlenmigtir.
Fokal kortikal displazi, diisiik gradeli glial timdr 6n tani olarak degerlendirilmis. Hastaya biyopsi dnerilmis. Hasta nébet tekrarladigi ve ndbet gegirme riski
nedeniyle stresli oldugu, levetiresetam aldiktan sonra daha g¢abuk sinirlendigi belirtildi. Hasta kranial MR’da sol frontal inferiorda kortikal ve subkoprtikal
bélgede belirgin lezyonu oldugu igin epilepsi cerrahisi igin yonlendirildi ve cerrahi prosedir uygulandi. Patolojik olarak disembriyoplastik néroepitelyal
tlimér, grade 1 ile uyumlu degerlendirildi. Cerrahi sonrasinda ndbetinin olmadigi, EEG’nin normal oldugu ve Levetiresetam azaltilarak kesilmesi planlandi.

Sol frontal bolgede kortikal ve subkortikal hiperintensite

Sonug: Epilepside antindbetlerle nébet tekrar kontrol altina alinabilir, ya da ndbet sayisi azaltilabilir. Ancak sekonder herhangi bir lezyona bagl epilepsilerde
cerrahi tedavinin ¢ok etkili oldugu bilinmektedir. Cerrahi tedavinin geciktirilmesi hastayi psikolojik olarak ve cerrahi bagarisini olumsuz etkilemesi agisindan
kacinilmaz sonuglara neden olabilcegini gbzardi edilmemesi gerektigini diisiinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: epilepsi cerrahisi, sekonder epilepsi
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PS-239 Gec tani: Serebral kreatin eksikligi
Selahattin Katar', ibrahim Tag', Seving Tagar', Esra Usluer'
"Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag: Serebral kreatinin eksikligi konusma, davranis bozuklugu, mental gerilik ve epilepsi ile kendini gdsterebilmektedir. Erken tani ile tedavi edilebilir
hastaliklardan biri oldugu bilinmektedir. Epilepsi, otizm spektrum bozuklugu tanilaryla takip edilmis ancak 15 yaginda serebral kreatinin eksikligi tanisi
konulan olgu sunuldu.

Yontem: Hastane hasta kayitlari kullanildi.

Bulgular: 15 yasinda erkek hasta sik nobet gecirme nedeniyle basvurdu. Aralarinda akrabalik olmadigi, 4300 gram, 40 haftalik NSY ile dogdugu 6grenildi.
Ablasinin da zihinsel engelli oldugu belirtildi. 2 yagindan sonra yiirimeye baslamis, konusmasi hi¢ olmamis. Hasta direncli epilepsi ve otizm tanilariyla takip
edilmis. Nobetleri 2 yagindan sonra baslamig, giderek gelisimi kétiiye giden hastanin nébetleri devam etmis. Levetiresetam baglanmig, ancak ndbetleri
tekrarlayinca, valproik asit tedaviye eklendi. Fizik incelemesinde; VA: 31 kg, BC: 52 ¢cm, Boy: 142 cm. Hastanin géz temasi sinirli, ortak dikkate yénelme
mevcut, genis adimli yiiriyor. Hastanin laboratuvar incelemesinde kreatinin degerinin 0,1-0.3 arasinda diisiik oldugu, T4,TSH, B12, folat, ALT, AST, laktat,
amonyak normal saptandi. Genetik incelemede SLC6A8 gen ¢.1540 > T p.Arg514 hemizigot serebral keratin eksikligi 1 ve X e bagh keratin eksikligi ile
uyumlu saptandi. Kranial MR spektroskopide kreatin piki diisiik izlendi. Kreatinmonofosfat, arjinin, glisin tedavisi baglanan hastanin takibinde nébeti olma-
digy, iletisim kurmada gelisme oldugu gortildi.

Sonug: Serebral kreatinin eksikliginde erken tedavi ile normal gelisim miimkiin olabilmektedir. Epilepsi ve otizm spektrum bozuklugu diisiiniilen hastalarda
ayiricl tanida tedavisi miimkiin olan hastaliklarin aragtirnimasina dikkat ¢gekmek icin olgu sunuldu.

Anahtar Kelimeler: serebral kreatin eksikligi, ge tani
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PS-240 Duchenne Muskiiler Distrofi Hastalarinda Kardiyak-Motor Fonksiyonlar ile Yagam Kalitesinin Degerlendirilmesi

Seda Soénmez Kurukaya', Neslihan Ozhan', Yasemin Sancak’, Yilmaz Zindar", Sena Kesik', Elif Anag’, Enes Kaynak', Zehra Koyuncu', Hiiseyin Kilig", Serhat
Giiler', Ayse Giiler Eroglu’, Sema Saltik'

'istanbul Universitesi Cerrahpasa- Cerrahpasa Tip Fakiiltesi

Amag: Duchenne Muskiiler Distrofi (DMD), ilerleyici kas kaybi ve motor fonksiyon kaybina neden olan genetik bir hastaliktir. Bu ¢caligmada, 8 yag tstii DMD
hastalarinda kardiyak fonksiyonlar, motor kapasite ve yagam kalitesi arasindaki iliski degerlendirildi.

Yontem: Klini§gimizde takip edilen 33 DMD hastasinin 27’si (%81,8) 8 yas (istii olup, bu retrospektif calismaya dahil edildi (Yas ortalamasi: 12,45 + 3,41 yil,
8,39-22,04). Motor fonksiyonlar GMFCS ve BFMF ile, kardiyak fonksiyonlar Ejeksiyon Fraksiyonu (EF) 6lgiimiiyle, yasam kalitesi ise PEDSQL 3.0 noromiis-
kiiler modiilii ve EQ5D anketiyle degerlendirildi.

Bulgular: Tani yasi 4,26 yil (3,00-5,50), ambulasyonu kaybetme yasi 9,62 + 1,67 yil (7,50-13) olarak belirlendi. Tani yasi ile ambulasyon kaybi arasinda
pozitif korelasyon saptandi (r = 0.53, p = 0.027).EF yiizdesi 55,00 + 8,1 (30-70) olup, hastalarin %66,7’si ACE inhibitdrii, %7,4’li sartan/losartan tedavisi
almaktaydi. GMFCS’de %44,4 Seviye 5, BFMF'de %51,9 Seviye 2B olarak bulundu.Kortikosteroid tedavisi halen devam eden 16 hasta (%59,3), dnceden
kullanip birakan 4 hasta (%14,8), kullanmayan 7 hasta (%25,9) olarak belirlendi. Tedavi siiresi 3,98 yil (0,60-6,50) olup, diizenli kortikosteroid kullanan ve
kullanmayan hastalar arasinda EF, GMFCS ve BFMF agisindan anlamli fark tespit edilmedi (p > 0.05).EF ile GMFCS arasinda anlamli negatif iligki saptandi
(p = 0.036); motor fonksiyonlari daha kotii olan hastalar daha diisiik EF degerlerine sahipti. EF ile BFMF arasinda anlamli iliski bulunmadi (p = 0.390).

Sonug: DMD hastalarinin tek merkez deneyiminin degerlendirildigi bu calismada, tani yagi ile ambulasyon kaybi yasi arasinda pozitif iligki tespit edildi. Kaba
motor ve kardiyak fonksiyonlar arasinda da anlamli bir iligki oldugu gortildii.

Anahtar Kelimeler: Duchenne Muskuler Distrofi, Kardiak Fonksiyon, Yasam Kalitesi
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PS-242 LAMAT1 Gen Mutasyonu: Nadir Bir Vaka
Saliha Yavuz Eravci', Ahmet Sami Giiven', Siileyman Sahin', Burcu Galigkan2, Mehmet Algi', Fatma Sargin', Biigra Kaygusuz Aydemir', Hiiseyin Gaksen'

"Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dal, Konya
2Samsun Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Nérolojisi, Samsun

Amag: Poretti-Boltshauser sendromu, serebellar displazi ve kistlerle karakterize, LAMA1 gen mutasyonunun neden oldugu nonprogresif bir sendromdur.
Ataksi, okulomotor apraksi, entellektiiel yetersizlik ile kargimiza ¢ikabilir. Bu yazida gozlerde ice kayma, obje takibi olmamasi, bag sallama hareketi olmasi
nedeniyle gocuk ndroloji poliklinigine bagvuran sikayetiyle gelen, LAMA1 geninde homozigot mutasyon saptanan 8 aylik kiz hasta sunuldu.

Yontem: olgu sunumu

Bulgular: Gozlerde ice kayma, obje takibi olmamasi, bas sallama hareketi olmasi nedeniyle gocuk ndroloji poliklinigine bagvuran sikayetiyle gelen, LAMA1
geninde homozigot mutasyon saptanan 8 aylik kiz hasta sunuldu.

Sonug: Klinisyenler, ataksi, gérme problemleri gibi nérolojik bulgularin varliginda ayirici tanida Poretti-Boltshauser sendromunu goz 6niinde bulundurmali-
dir. Bu hastalarda geligebilecek neovaskiilarizasyon ve retina dekolmani gibi okiiler komplikasyonlar agisindan dikkatli olunmalidir.

Anahtar Kelimeler: ataksi, sasilik
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PS-243 Gegici iskemik Atagin Tedavi Edilebilir Nedeni: Patent Foramen Ovale
Gizem Dogan', Gamze Sarikaya Uzan', Yigithan Giizin', Melih Er?, Ragit Aktag?, Onur TasgI?, Figen Baydan', Nazmi Narin?

1Saglk Bilimleri Qniversitesi, Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali
2Saglik Bilimleri Universitesi, Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Kardiyoloji Bilim Dali

Amag: Gegici iskemik atak (GiA), beyinde kan akimi yetersizligine bagli ortaya ¢ikan akut, 24 saatten kisa siiren bir tablodur. inme 6nciilii olan GiA'lar pe-
diatrik grupta nadirdir. Etyolojisinde en sik arteriopatiler, enfeksiyonlar, travma, romatolojik hastaliklar ve kardiyak nedenler yer alir. Burada patent foramen
ovale’ye (PFO) bagh paradoksal emboli gelisen, buna sekonder GIA gegiren transkateter PFO kapatilan olgumuzu sunacagiz.

Yontem: Olgu sunumu

Bulgular: Oncesinde saglikli 17 yas erkek olgu 1 saat 6nce baslayan sol tarafta giic kaybi, bas dénmesiyle bagvurdu. 0z ve soygecmisinde dzellik olma-
yan hastamizin ndrolojik muayenesinde sol hemiparezi saptandi, oraklayarak yiiriidiigii gorildi. Acil serviste gekilen beyin BT’sinde 6zellik saptanmayan
olgunun difiizyon MRG’sinde sag fronto-temporal alanda difiizyon kisithligi izlendi. Diisiik molekiil agirlikli heparin uygulanmasinin éncesinde, basvurudan
iic saat sonra sikayetlerinin tamamen diizeldigini gérdiik ve bu nedenle GIiA olarak kabul ettik. Beyin ve boyun MR angiografisi, venografisinde 6zellik
saptanmad. Etyolojik agidan degerlendiriimesinde; trombofili testleri, genetik trombofili paneli, romatolojik degerlendirmesi, metabolik testleri ve kardiyak
incelemesi yapildi. Bagvuru anindaki elektokardiyografisinin (EKG) normal sinis ritminde oldugu gortildii. 24 saatlik Holter EKG’sinde aritmi bulgusuna rast-
lanmadi. Transtorasik ekokardiyografisinde (EKO), PFO disinda patoloji saptanmadi. Ajite salinle yapilan kontrast EKO’da kabarciklarin PFO vasitasiyla sag
atriumdan sol atriyuma ardindan sistemik dolasima gectigji gériildii. GiA'ya neden olabilecek diger nedenler dislanip Cocuk Kardiyolojisi’yle yapilan konsey
sonrasinda PFO occluder device kullanilarak basariyla kapatildi.

Sonug: Fetal yasamda sag-sol atrium arasinda baglanti olan PFO insanlarin yaklagik %25'inde dogum sonrasi agik kaimaktadir. Sagdan sola sant ile
embolilerin sistemik dolagima gegigsi ’paradoksal embolizasyon” olarak adlandirilir, GIA veya inme bu yolla gerceklesir. Bu nedenle kriptojenik inmelerde
PFO’nun rollinii géz 6niinde bulundurmaliyiz.

Anahtar Kelimeler: inme, patent foramen ovale, gecici iskemik atak
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PS-244 Mineralize Lentikiilostriat Vaskiilopatide Farkl Klinik Tablolar
Parvana Amrahova', Esra Serdaroglu’, Zeynep Oztiirk', Recep Kamil Kilig', Huriye Getin’, Ebru Arhan’, Tugba Hirfanoglu', Ercan Demir’
'Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye

Amag: Mineralize lentikiilostriat vaskiilopatiye bagl bazal ganglion kalsifikasyonu, mindr kafa travmasi sonrasi bazal ganglionda inme gériilen bebeklerde
ve kiigiik cocuklarda yeni tanimlanan bir durumdur. Klinikte cogunlukla inme goriiliir, asemptomatik vakalar da bildirilmistir. Bu calismada hem semptoma-
tik, hem de asemptomatik Klinigi olan 4 vaka sunulmaktadir.

Yontem: Hastalarin ikisi asemptomatik dénemde biri 8 aylik, digeri 5 aylikken tani alan kiz hastalardi. Sekiz aylik hasta, diisme sonrasi ¢ekilen beyin BT'de
bilateral bazal gangliyonlarda milimetrik kalsifikasyonlarin gériilmesiyle, 5 aylik hasta tesadiifen gekilen Transfontanel ultrasonografide bazal ganglionlarda
bilateral kalsifikasyonlar goriilmesiyle yonlendirildi.

Bulgular: Semptomlu hastalarda mindr travma sonrasi inme goriilmiistil. ik hastada 6 aylikken mindr travmayla sol hemiparezi, Beyin BT'de bilateral bazal
gangliyonda lineer kalsifikasyonlar, Kranial MRG'de diffiizyon incelemede sagda talamus, kaudat niikleus govde kesiminde, sag lateral ventrikiil komgulu-
gunda ve sag internal kapsiil arka bacaginda akut iskemik odak ile uyumlu diffiizyon kisitlamasi izlendi. Gegici saniyelik fokal distonik ataklari oldu. Aspirin
tedavisi ve fizyoterapi ile sikayetleri geriledi, li¢ yillik takibinde komplikasyon gelismedi. Semptomlu ikinci olgu 9 aylik erkek hastada, diisme sonrasi sol
hemiparezi geligti. Beyin BT'de bilateral lentiform nukeusta noktasal kalsifikasyonlar, Kranial MRG'da (daha eski olaya ait) sag lentiform nukleusta kistik
ensefalomalazi ve posterior komgulugunda ve talamus anteriomedialinde subakut diffiizyon kisitlama alanlar izlendi. Medikal tedavi verilmedi, fizyoterapi
ile sekelsiz taburcu edildi.

Sonug: Mineralize lentikiilostriat vaskiilopati genellikle 6-18 aylik bebeklerde ve kiigiik cocuklarda gériilmektedir. Etiyoloji bilinmemekle birlikte, kalsifiye
arterlerin esnekliklerini kaybettikleri ve sertleserek mindr kafa travmasi sonrasinda yaralanma ve trombo-okliizyona kargi artan egilime neden olduklari
varsaylimaktadir. Literatiirde semptomsuz vakalar nadirdir. Mindr travma ile inme oykiisii en énemli uyarici faktord(ir.

Anahtar Kelimeler: Mineralize lentikiilostriat vaskiilopatiye, inme, kalsifikasyon
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PS-245 idiyopatik Jeneralize Epilepside Kortikal Kalinlikta Degisiklikler
Berrin Cavusoglu’, Cigdem Ozer Gokaslan?, Dilek Cavugodiu®

"Dokuz Eyliil Universitesi, Sagilik f:?ilim/eri Enstitiisii Medikal Fizik Anabilim Dali, [zmir
2Afyonkarahisar Saghk Bilimleri Qniversitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dal, Afyon
SAfyonkarahisar Saghk Bilimleri Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Ndroloji Bilim Dali, Afyon

Amag: idiyopatik jeneralize epilepsi (JE), cocukluk cadi epilepsisinin yaygin bir tiiriidiir. IJE ile iliskili beyin degisiklikleri iizerine yapilan dnceki calismalar
tutarsiz sonuglar géstermigtir ve beyin yapisal degisiklikleri literatiirde belirsizligini korumaktadir. Bu ¢alismada IJE tanili cocuklar ile saglikli kontroller
arasindaki kortikal kalinlik farkliliklarini aragtirdik.

Yontem: Yapisal beyin manyetik rezonans goriintiileme taramalari ile I1JE tanisi alan 15 pediatrik hasta (ortalama yas: 10,47 + 3,92 yil) ile yag ve cinsiyet
acisindan eglegtirilmis 18 saglikli kontrol (ortalama yas: 10,39 + 3,18 yil) calismaya alindi. Kortikal kalinlik analizi, Statistical Parametric Mapping (SPM12)
ve CAT12 (Computational Anatomy Toolbox) yazilimi kullanilarak yapildi. Gruplar arasinda kortikal kalinliktaki farkliliklar yas ve cinsiyetin ortak degdiskenler
oldugu tam faktdriyel istatistik modeli kullanilarak karsilastirildi.

Bulgular: Kontrollerle kargilastinldiginda, IJE hastalarinda sag parasantral girusta kortikal kalinlikta artig goriildii (p<0,001, ¢oklu kargilagtirmalar igin
dizeltilmemis).

Sonug: Bu ¢alisma IJE tanili gocuklarda degisen kortikal kalinlik hakkinda daha fazla kanit saglamigtir. Bu kanit, IJE’deki patofizyolojik mekanizmanin
anlagiimasina yonelik morfolojik bir bakis agisi saglamaktadir.

Anahtar Kelimeler: idiyopatik jeneralize epilepsi, manyetik rezonans gériintiileme, kortikal kalinlik
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PS-247 Spinal Muskuler Atrofi Tamili Hastalarimizin Klinik, Demografik ve Kognitif Fonksiyonlarinin Degerlendirilmesi
DILEK AKKURT SONMEZOGLU', AYSE iPEK POLAT', ADEM AYDIN', AYSE SEMRA HIZ', ULUC YiS'
'DOKUZ EYLUL UNIVERSITESI TIP FAKULTESI COCUK NOROLOJI BILIM DALI

Amag: 5g-iligkili Spinal muskiiler atrofi (SMA), SMN1 geninin biallelik delesyonlari veya mutasyonlarinin neden oldugu otozomal resesif néromuskiiler
hastalikti.SMN proteininin eksikligi, ilerleyici kas gli¢siizIiigu, solunum yetmezligi ve bulber gligsiizliik gibi motor semptomlarla sonuclanir (1,2). SMA
hastalarin biligsel fonksiyonlarina yonelik ilgili ¢alismalar yetersizdir(3-5). Bu ¢alismda pediatrik SMA hastalarinin klinik, demografif ve ozellikle biligsel
fonksiyonlarini aragtirmay1 amagladik

Yontem: Dokuz Eyliil Universitesi Cocuk Norolojisi Bilim Dal’nda Ocak 2018- Agustos 2024 yillari arasinda SMA tanisi alan 16 hasta dahil edildi. Hastalarin
demografik ve klinik bulgulari, bilissel test (Denver II, WiSC-R) sonuglari, test sirasindaki motor fonksiyon skalalari (CHOP INTEND veya HMFSE) degerlen-
dirildi.

Bulgular: SMA tanisi almig toplam 16 hasta (10 kiz, 6 erkek ) galismaya dahil edildi. Onbes hasta semptomlarin baglamasindan sonra tani aldi. Bir hastaya
presemptomatik tedavi baslandi.4 hasta Onasemnogene abeparvovec tedavisi aldi. Bes hastanin ilk ve son doz éncesi motor fonksiyonlari CHOP INTEND
puanlama, 11 hastanin ise HFMSE skoru ile degerlendirildi. Yetmigiki ay alti 6 hastaya Denver Il testi uygulandi. Bir hasta siipheli, diger hasta sonuglari
anormal olarak degerlendirildi. Alt grup kisisel-sosyal alan degerlendirmesinde 4 hastanin yaslarina gére ortalama 2 yas 1 ay geri oldugu gortildi. Yetmisiki
ay (istli WISC-R ( cocuklar igin zeka testi) testi uygulanan 10 hastadan 2’ sinin testi diigiik normal , 7’ si normal , 1’ i yiiksek normal olarak degerlendirildi.
Hastalarin klinik ve demografik verileri tablo1 ve 2 de 6zetlenmistir.

TABLO2

TABLO 1
Tablo 1 Demografik ve klinik 6zellikler
Cinsiyet (n, %)
erkek 6,37.5
kiz 10, 62.5
SMN2 kopya sayisi (n, %)
2 9, 56.25
3 6, 37.5
4 1,
6.25SMA Tip n, %)
1 5, 31.25
2 9, 56.25
3 2, 125
Non-invaziv ventilasyon destegi (n, %)
evet 0, 0
hayir 16, 100
Beslenme destegi (n, %)
NG 1, 6.25
Gastrostomi 0,0
PEG 0,0
higbiri 15, 93.75
Egitim durumu (n, %)
oOzel egitim 3, 18.75
tam zamanli okul 7, 43.75
6zel egitim + okul 4, 25
Ebeveyn egitim diizeyi (n, %)
okur yazar 2, 6.25
ilkokul 6 1875
ortaokul —lise 14 4375
onlisan-lisans 10 31.25

HASTANIN DEMOGRAFIK VE KLINIK VERILERI

Sonug: Biligsel gelisim takibinin standart tedaviye dahil edilmesi ve 6zellikle yenidogan déneminde erken tani alan hastalarda uygun rehabilitasyon prog-
ramlari uygulanarak optimal biligsel uyarim igin ebeveynlere rehberlik saglanmali, hastalarin sosyal etkilesimleri tegvik edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: spinal muskuler atrofi, motor fonksiyon, kognitif de§erlendirme
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PS-248 PiT0ZiS OLMADAN GORULEN BiLATERAL MARCUS GUNN FENOMENI: OLGU SUNUMU
Nur Caligkan', Unsal Yilmaz'

'Sagilik Bilimleri Universitesi Dr. Behget Uz Cocuk Sagligi ve Hastaliklan Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar Anabilim Dali, Cocuk
Nérolojisi Klinigi

Amag: Marcus Gunn fenomeni, genellikle konjenital pitozisle birlikte gériilen, trigemino-okiilomotor sinkineziye bagl olarak cigneme sirasinda (ist goz
kapag@inin istem digl yukari dogru hareketiyle karakterize nadir bir durumdur. Cigneme kaslarini etkileyen trigeminal sinirin motor dallar ve levator palpebra
superioris kasini innerve eden oculamotor sinir dallari arasinda anormal baglantilarla iligkilidir. Hastalik siklikla konjenitaldir. Cogunlukla tek taraflidir, bila-
teral tutulum ve pitozis olmaksizin gériilmesi ise oldukga nadirdir.

Yontem: Yedi yasinda erkek hasta, yenidogan déneminden itibaren gigneme sirasinda ortaya cikan bilateral iist goz kapagi hareketleri nedeniyle degerlen-
dirildi. Son zamanlarda okul basarisinda azalma ve senkop dykiisii de mevcuttu. Ozgegmis ve soygecmisinde 6zellik saptanmadi. Nérolojik muayenesinde
pitozis ve oftalmoparezi bulunmazken, pupil refleksleri ve géz hareketleri normaldi. Hastaya sakiz cignetilerek muayene tekrarlandi ve es zamanl her iki
list g6z kapaginda kisa siireli istem disi yukari yonlii hareketler gézlendi. Ayrintili oftalmolojik muayenede patoloji saptanmadi. Beyin ve orbita manyetik
rezonans goriintileme (MRG) sonuglari ve elektroensefalografi (EEG) sonuglari normaldi.

Bulgular: Marcus Gunn sendromu, 3. ve 5. Kranial sinir dallar arasinda sinkineziye baglh ortaya ¢ikan, konjenital bir bozukluktur. Genellikle tek taraflidir.
Pitozis olmaksizin goriilen vakalar ¢ok nadir olup, tiim olgularin yaklasik %6’sidir. Edinsel olgularda enfeksiyon ve intrakraniyal patolojiler diglanmalidir.
Ailesel gecis ve ekstraokiiler kaslarin konjenital fibrozu ile iligkili vakalar bildirilmigtir.

video

hastanin gz hareketleri fotograf ile anlasilamamaktadir. ancak video sunum esnasinda gésterilecektir. aileden izin alinmigtir.

Sonug: Noroloji poliklinigine bagvuran hastalarda gigneme ve emme refleksi degerlendirilmelidir. Pitozis olmaksizin bilateral Marcus Gunn fenomeninin
nadir gériilmesi nedeniyle bu olgu literatiire katki saglamak amaciyla sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Marcus Gunn Fenomeni, Trigemino-okiilomotor Sinkinezi, Konjenital Goz Kapagi Hareket Bozukluklari
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PS-249 Korpus Kallozum Sitotoksik Lezyonlan (CLOCC): Etiyolojiye Ozgii Tanisal Zorluklar, Tedavi Yaklagimlar ve Prognoz Ozellikleri

Yavuz Atag’, Cenk Eraslan2, Tugce ince’, Javid is!aml#, Pinar Ocbe, Dilara Ece Toprak', Giirsel Sen', Cemile Biigra Olgiilii", Ozlem Yilmaz', Ozlem acar,
Giiliz Girpanh A", Gamze Gorgdilli', Pinar Yazici Ozkaya*, Biilent Karapinar, Goskun Ekemen3, Ziimriit Sahbudak Bal, Erdem Simsek', Seda Kanmaz',
Sanem Yilmaz', Hasan Tekgiil'

'Ege Uiniversitesi tip fakiiltesi cocuk saghdi ve hastaliklari anabilim dali, cocuk ndroloji klinigi

2Ege (iniversitesi tip fakdiltesi radyoloji anabilim dali

3Ege liniversitesi tip fakiiltesi cocuk sagligi ve hastaliklar anabilim dali, cocuk enfeksiyon klinigi
*Ege (iniversitesi tip fakiiltesi cocuk sagligi ve hastaliklan anabilim dali, cocuk yogun bakim klinigi

Amag: Sitotoksik Korpus Kallozum Lezyonlari (CLOCC), korpus kallosum (KK) spleniumunda veya daha genis alanlarinda gériilen, difiizyon kisitlihgi ile ka-
rakterize lezyonlardir. CLOCC radyolojik-klinik tanimlamasi belirli nérolojik bozukluklarla ( infeksiydz, vaskiiler lezyonlar, demiyelinizan hastaliklar, otoimmiin
ensefalit ve travmatik beyin hasari ) iligkili genis bir etyolojik ayirici tani yelpazesine sahiptir.

Yontem: Calisma Ege Universitesi Pediatrik Néroradyoloji arsivinden asagidaki tanili 488 hasta drnekleminde yiiriitiilmiistiir; vaskiiler lezyonlu hasta
(N=200), demiyelinizan hastalik (N=114), otoimmiin ensefalit (N=23) ve travmatik beyin hasari (N=151). CLOCC tanisi alan 16 ¢ocuk hasta ¢alisma grubunu
olusturdu. CLOCC tanisi alan hastalarin etiyolojiye 6zgii tani siirecleri,tedaviye yonelik zorluklari, sonug ve prognoz dzellikleri degerlendirildi.

Bulgular: CLOCC tanili hastalarin timiinde MRG'de tipik olarak yiiksek T2 sinyali, diisiik T1 sinyali ve difiizyon kisithligi saptandi ve kontrast tutulumu
gozlenmedi. KK splenium lezyonlarinda diffiizyon MRG’de 6lgtilen ortalama ADC degeri 0.177 x 10~3 mm?/s olarak bulunmustur. MRG’de tanimlanan KK
lezyonlari ortalama 20 giinliik (5-150 gin) takip stiresi i¢inde diizelme gézlendi. CLOCC hasta grubu, etiyolojiye 6zgii tanilarina gore enfeksiyon iligkili-C-
LOCC (%63,5) ve enfeksiyon disi-CLOCC (%37,5) olarak iki gruba ayrildi. En sik gézlenen ndrolojik klinik bulgular nébet (%50) ve biling degisikligi (%43,75)
olarak izlendi. Hastalarin %37,5'ine etyoloji 6zgiil tanilara yonelik immiinoterapi uygulandi. Takip siiresi boyunca higbir hastada CLOCC ile iliskili ndrolojik
sekeller gelismedi.

Sonug: Gocukluk caginda CLOCC hastalarinda klinik tablo ve prognoz altta yatan genis etiyolojik nedenler spektrumu ile iligkilidir. MRG tanimlayici bulgulari
Klinik-radyolojik tanimlama i¢in etyoloji 6z{il olasi immun tedavi yaklasimlari igin esastir.

Anahtar Kelimeler: korpus kallosum, sitotoksik lezyon, inme
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PS-250 Ergenlik Doneminde Kisith Difiizyonlu Akut Lokoensefalopati (ALERD): Nadir bir Olgu
NiHAL YILDIZ', Ezgi Geng Koroglu

Zonguldak Biilent Ecevit l:/:niversitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Ndroloji Bilim Dali
2Zonguldak Biilent Ecevit Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali

Amag: Akut ensefalopati, ani beyin fonksiyon bozuklugu ile karakterize olup nébetler, biling degisiklikleri ve ndrolojik defisitlere yol acabilen kritik bir
durumdur. Kisith Difiizyonlu Akut Lokoensefalopati (ALERD) gibi nadir durumlar da ensefalopatiye neden olabilir. Burada, etiyolojik neden saptanamayan,
adolesan dénemde bildirimi nadir olan olgu paylasiimaktadir.

Yontem: Hastanemiz yogun bakima yatirilan olgu bilgileri toplandi.

Bulgular: Olgu: On yedi yas 9 ay kiz olgu, biling bulanikli§i, uyanamama, gevreye ilgide azalma sikayetleri ile bagvurdu. Bir hafta énce ishal dykiisii mevcut-
tu. Letarjik, glaskow-koma-skalasi 12, bilateral 1sik refleksi yok, plantar yanit ekstensordii. Biyokimyasal ve viral parametreler, toksikoloji paneli, beyin-o-
murilik-sivisi tetkikleri ve kraniyal kontrastl diffiizyon magnetik rezonans gériintiileme (MRG) normaldi. Elektroensefalogram (EEG), delta teta ritminde bag-
layip, tedaviler sonrasinda teta ve alfa ritmine epileptiform aktivite goriilmeden degisiklik gésterdi. Pulse steroid ve immunglobulin tedavisi verildi. Ugiincii
giin MRG ciddi diffiizyon kisttilihgr ilzenirken, 5. Giinkii MRG normale déndiigi izlendi. Mitokondriyal dizi analizinde patojenik etksii bilinmeyen/ muhtemel
benign varyasyonlar (m.93A>G, m.6641T>C (het), m.4769A>G, m.7169T>C, m.1438A>G, m.7649A>G, m.7664G>A) ve VUS (m.9923C>T, m.3010G>A,
m.1686A>G) olan varyasyonlar saptand. IVIG tedavisinin 14.giiniinden sonra gozler spontan agik, sese donme ve spontan belirgin istemli hareketlerde
baslama izlendi. Birinci ay sonunda destekle yiiriime, 3 ayin sonunda konusma, komut almaya baglayan olgumuz su an kendi ihtiyaglarini karsilayabilmekte,
EEG ve MRG normal izlendi. Olgunun MRG Sekil-1’de gosterilmig, klinik takibinin videolar mevcuttur.

Sekil 1

Olgunun 3. giin gekilen kraniyal MRG bulgulari

Sonug: ALERD, genellikle alti yag alti cocuklarda goriiliir ve gri-beyaz maddeyi etkileyen, manyetik rezonans gériintiilemede (MRG) belirgin kisith difiizyon
alanlaryla kendini gosterir. Erken tani ve tedavi, ndrolojik hasarin en aza indirilmesi agisindan biiyiik onem tasir.

Anahtar Kelimeler: Adolesan, ALERD, ensefalopati
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PS-251 PACST iliskili Schuurs-Hoeijmakers Sendromu Tanili iki Olguda Etosiiksimidin Diisme Nobetleri Uzerindeki Etkinligi
Gokee Cirdi", Anil Gok', Ayfer Sakarya Giines', Leman Tekin Orgun’, Biilent Kara'
"Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Nérolojisi

Amag: PACS1 mutasyonu, gelisimsel ve epileptik ensefalopatiyle iliskili nadir bir genetik bozukluktur. Olgularda farkli nébet tipleri gortilebilmektedir, ancak
literatiirde bildirilen nébet tipleri arasinda diisme ndbetlerinin bildirilmedigi gorilmdstiir. Bu olgu sunumunda, PACS1 iligkili Schuurs-Hoeijmakers sendromu
tanisiyla izlenen iki olguda diisme ndbetleri ve bu nébetlerin etosiiksimidle etkin bir gekilde kontrol altina alinabildiginin vurgulanmasi amaglanmigtir.

Yontem: PACS1 iligkili Schuurs-Hoeijmakers sendromu tanisiyla izlenen iki olguda diisme ndbetleri ve etosiiksimidin bu ndbetler iizerine etkinligi anlati-
lacaktir.

Bulgular: Olgu 1: Sekiz yasinda kiz cocuk, yenidogan doneminde baglayan ve zaman iginde sekil degistiren nobetler ve psiko-motor gerilik nedeniyle
izlenmekteydi. Ug buguk yasinda WES analiziyle PACS1 varyanti saptandi ve Schuurs—Hoeijmakers Sendromu tanisi kondu. Jeneralize tonik, jeneralize to-
nik-klonik ve miyoklonik ndbetleri valproat ve levetirasetam tedavileriyle kismen kontrol altindayken, bu antiepileptiklere direngli ani diisme ndbetleri ortaya
cikti. Diisme ataklar nedeniyle yiirime iglevi bozulmustu. Diisme ndbetleri lamotrijin eklenmesiyle belirgin olarak kontrol altina alinabildi.Olgu 2: On yasinda
erkek olgunun dogumdan itibaren karakter degistiren nébetleri nedeniyle izlendigi ve Schuurs—Hoeijmakers Sendromu tanisi aldigi 6grenildi. Olgu diisme
ataklan nedeniyle getirildi. Levetirasetam tedavisi almaktayd. Diisme ataklariyla birlikte yliriimesi bozulmustu. Ayni tanili diger olgunun diisme nébetlerinin
etosiiksimidden belirgin yarar gérmesi (izerine etostiksimid baglandi ve diisme nébetlerinin durdugu gézlendi.

Sonug: Olgulanmiz PACS1 iligkili Schuurs-Hoeijmakers sendromunda valproat, levetirasetam, lamotrijin ve benzodiazepinler gibi klasik antiepileptilere
direncli disme ndbetlerinin gortilebilecegini ve bu ndbetlerin etosiiksimid ek tedavisiyle kontrol altina alinabilecegini gostermistir.

Anahtar Kelimeler: PACS1, etosiiksimid, Schuurs—Hoeijmakers
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PS-252 Mastoidit Komplikasyonu Olarak Siniis Ven Trombozu Gelisen Bir Olguda Retinal iskemiye Bagli Akut Gorme Kaybi
Gokee Cirdi", Anil Gok', Ayfer Sakarya Giines', Leman Tekin Orgun’, Biilent Kara'
"Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagiigi Ve Hastaliklar Gocuk Nérolojisi

Amag: Cocukluk ¢aginda siniis ven trombozu (SVT) nadir gériilen, ancak ciddi néro-oftalmolojik komplikasyonlara yol agabilen bir durumdur. SVT’ye bagh
kafaici basing artigi papilddemle sonuglanabilir ve bazi olgularda akut retinal iskemiye yol agarak mutlak gérme kaybina neden olabilir. Burada SVT’ye ikincil
kafaici basing artisi gelisen ve akut retinal iskemiye bagh tek gézde mutlak gérme kaybi saptanan bir olgunun sunulmasi amaglanmigtir.

Yontem: Bu yazida gérme kaybi ile getirilen ve SVT'ye ikincil papilddeme bagh retinal istemi tespit edilen 6,5 yasindaki kiz hasta sunulacaktir.

Bulgular: Alti buguk yasinda kiz hasta, sol gézde gérme kaybi sikayetiyle basvurdu. Oykiisiinde, ii¢ hafta dnce sol kulakta otitis media nedeniyle antibiyotik
baslandigi, ancak diizensiz kullanildigi 6grenildi. Fizik muayenesinde sol gozde diga bakis kisitligi ve total gorme kaybi tespit edildi. Sag gozde ise diizel-
tilmig gorme keskinligi 0.5 olarak 6lglildii. Kranyal goriintiilemede sol transvers siniis, sigmoid siniis ve juguler vende trombiis ile uyumlu dolum defektleri
izlendi. Hastada bilateral papilddem mevcuttu. Sol gézdeki mutlak gérme kaybinin etyolojisi agisindan goz hastaliklari ile yapilan konsiiltasyon sonrasi
retinal iskemi diisiiniildii. Hastaya vankomisin ve meropenem baslandi, mastoidite yonelik cerrahi debridman uygulandi. Retinal iskemi tedavisi amaciyla
enoksaparin, steroid ve hiperbarik oksijen tedavilerine baslandi. Dért hafta siiren intravenéz antibiyotik tedavisinin ardindan hastanin durumu degerlendi-
rildi. Takibinde, sag g6z gormesi tam olarak diizelirken, sol gézde gérme alani defektleri devam etti.

Sonug: Sinis ven trombozuna ikincil gelisen kafaici basing artigi sendromu tanisiyla izlenen olgularda bir gozde saptanan mutlak gérme kaybinin papi-
lodem iligkili olma olasiligi diisiiktir ve akut retinal iskemi agisindan hizli degerlendirmeyi gerektirir. Akut retinal iskeminin erken ortaya konmasi tedavi
yaklagiminda degisikliklere neden olacaktir.

Anahtar Kelimeler: SVT, retinal iskemi, gorme kaybi
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PS-253 Norogelisimsel Regresyon Sendromu: Ultra Nadir Bir Olgu Sunumu
Sevde Secer", Melike Ataseven Kulali?, Mustafa Kilig3, Deniz Yiiksel'

1Saglk Bilimleri Qniversitesi, Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Néroloji Egitim Klinigi
2Saghik Bilimleri Qniversitesi, Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Boliimii
3Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Metabolizma Egitim Klinigi

Amag: Regresyon, anormal hareketler, konugma kaybi ve nébetlerle seyreden nérogeligsimsel bir bozukluk (NEDAMSS) olup; kromozom 14¢24’deki IRF2BPL
genindeki heterozigot mutasyondan kaynaklanir, sikigi <1/1 milyon olan ultra nadir bir durumdur. Bu ¢alismada IRF2BPL geninde heterozigot mutasyon
saptananarak NEDAMSS tanill hastamizi sunmay1 amagladik.

Yontem: Aralik 2023’ten itibaren izledi§imiz vakamizda IRF2BPL geninde mutasyon saptanmasi sonucu NEDAMSS tanisi koyduk.

Bulgular: Akkiz gelisen spastisite, 6grenme gliclligii, konusmada gerilik, nébet sikayetleri ile poliklinige bagvuran 11 yas erkek hastanin dykiisiinden 2.5
yaginda ndbetlerinin bagladigi, 5 yasindan itibaren giderek artan yiirliylis bozuklugu oldugu 6grenildi. Konugsmasinda da gerileme olan ve 3 yildir konugma
terapisi alan hastanin prenatal-natal dykiisiinde dzellik yoktu. Mikrosefalik olan hastamizin fizik muayenesinde parmak ucu yiirimeyle birlikte belirgin alt
ekstremite spastitesi, agil gerginligi ve inverted nipple vardi. Herediter spastik paraparezi ontanisi ile tetkik edildi. Kranial MRG normaldi, spinal MRG’da
skolyoz diginda 6zellik yoktu. Metabolik testleri normal olarak sonuglandi. Kromozom analizi 46 XY, mikroarray analizi ve herediter spastik paraparezi
panelinin de normal sonuglanmasi (izerine planlanan WES analizinde IRF2BPL geninde heterozigot mutasyon saptand. Aile segregasyon analizinde aile
bireylerinde mutasyon saptanmadi. Otozomal dominant ve patojen olarak bildiriimis bu mutasyonun gdsterilmesi ile hastamiz primer regresyon anomalisi,
anormal hareketler, konugma kaybi ve ndbetlerle seyreden ndrogelisimsel bozukluk (NEDAMSS) tanisi aldi.

Sonug: NEDAMSS; norogelisimsel gerileme ile karakterize olan dil becerilerinde kayip, hareket bozukluklar ve gesitli ndbetlerin birlikte bulunabildigi,
ince ve kaba motor fonksiyonlarda bozulma ile seyredebilen heterojen bir klinik tablodur. Ultra nadir gdriilen primer regresyon anomalisi olmasi nedeniyle
sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Nobet, Konugsma kaybi, Norogelisimsel Regresyon Sendromu
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PS-254 Guillain-Barre sendromu tanili hastalarda klinik ve radyolojik bulgular
Meryem Hilal Altas', Deniz Yilmaz', Avni Merter Kegeli2, Didem Ardigli’, Serhat Emeksiz®, Aysegiil Nese Gitak Kurt'

'Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Ndroloji Klinigi
2Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Radyoloji Klinigi
SAnkara Bilkent Sehir Hastanesi,Gocuk Yogun Bakim Klinigi

Amag: Guillain-Barre sendromu (GBS) idiyopatik akut inflamatuar demiyelinizan bir polinéropatidir. insidansi 0,6 ila 4/100.000 arasinda degismektedir.
Bu calismanin amaci GBS’de farkli kontrasth gériintiileme paternlerinin prognostik degerinin Klinik, laboratuvar ve terapétik sonuglar ile korelasyonunu
aragtirmaktir.

Yontem: Calismaya dahil edilen 27 hastanin demografik ve klinik dzellikleri, laboratuvar sonuglari, muayene bulgulari, tedavi modaliteleri, prognozu deger-
lendirildi. Kranial MRG incelemelerinde Glgiimler cocuk radyoloji uzmani tarafindan yapildi.

Bulgular: 8'i kiz 19'u erkek olan hastalarin ortalama yaslar 10,5 yas olarak saptandi. Hastalar en sik denge bozuklugu (%88,9), agri (%66,7) ve ylirliyeme-
me (%66,6) sikayeti ile bagvurdu. Bagvuruda olgularin %33,3’linde ciddi motor defisit saptandi. Kontrast tutulumu gézlenen %25,9 hastada BOS proteini
ve GBS engellilik skoru daha yiiksekti. BOS protein yiiksekligi ile fasiyal paralizi arasinda; bulbar giigsiizliik ile kaudal kalinlik ve tedavi prokoliinde basa-
maklarin artmasi arasinda anlamh pozitif korelasyon bulundu. Agri ile bagvurudaki motor defisit ve GBS engellilik skoru arasinda anlamli pozitif korelasyon
saptand.

Sonug: Calismamiz GBS'li hastalarda agri ile hastalik siddeti arasinda bir iliski oldugunu ortaya koymaktadir. Klinigi daha ciddi olan hastalarda BOS protein
degeri daha yilksek ve MRG goriintiilerinde kontrastlanmada artis bulunmugtur. Kontrasth spinal MRG, dzellikle de klinik ve laboratuvar incelemeleri belirsiz
olan veya atipik klinik tablosu olan ¢ocuklarda GBS tanisi koymak i¢in hassas ve tavsiye edilen bir destekleyici testtir.

Anahtar Kelimeler: Guillain Barre Sendromu, polindropati, GBS
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PS-255 KCNQ2 iligkili Epilepsi : Aym Gen Ug Farkh Klinik

Giilcan Akyiiz Yiicel'
'Sancaktepe Sehit Prof. Dr ilhan Varank Egitim Arastirma Hastanesi

Amag: KCNQ 2 mutasyonu voltaj bagimli potasyum kanallarini ilgilendiren cegitli mutasyonlara bagli olarak benign neonatal konviilziyon, benign familiyal
neonatal konviilziyon, benign familiyal infantil nébetlerden neonatal baslangicl epileptik ensefalopatiye kadar degigebilen cesitli Klinik tablolara neden
olabilir. Benign seyirli olanlarda ndbetler genellikle ilk 1 yagta tamamen sonlanirken ,epileptik ensefalopati ile seyreden tiplerde EEG ‘de burst supresyonun
ve agir gelisimsel geriligin eglik ettigi bilinmektedir.

Yontem: Bizde yenidogan ve infantil ddnemde nébetleri baglayan ayni kromozom bélgesinde (20q13’de) mutasyona sahip farkl klinik bulgulan olan {ic
hastayi paylastik.

Bulgular: Birinci hasta, postnatal 1. giinde apne benzeri nébetle bagvurdu.Hastanin EEG incelemeleri normaldi. Genetik incelemede KCNQ2 geninde c.
266G:Cmissense heterozigot olarak saptandi. Hastanin gelisimi yasi ile uyumlu seyrettti. ikinci hasta , 5 aylik kiz hasta fleksor spazm nébetleri ile bagvurdu.
Hastanin EEG incelemesi hipsaritmi ile uyumlu idi.Yaklasik 8 aylikken teracosactid tedavisinin 2. dozundan sonra nébet kontrolii saglandi.Hastada KCNQ2
geninde ¢.458G>A mutasyonu saptandi. Hastanin gelisim testi dil alaninda gerilik disinda normaldi.Ugiincii hasta postnatal 1. giinde kollarda bacaklarda
kasilma sol gézde seyirme sikayeti ile bagvurdu.Hipotonisite ve ensefalopatisi olan hastanin EEG incelemesi burst supresyon ile uyumlu idi. Hastanin genetik
incelmesinde KCNQ2 mutasyonu (c.650C>A) saptandi.

Sonug: KCNQ2 mutasyonu lezyonsuz epileptik ndbetlerin %5 inde goriilmekle birlikte hastalarin %13 ‘linde nébetler 2 ayliktan 6nce baslamaktadir. KCNQ2
mutasyonu ayni genin farkl bolgelerindeki mutasyonlar ile benign konviilziyonlardan epileptik ensefalopatiye kadar degdisen degisik klinik tablolara neden
olabilmektedir. Bu duruma dikkat gekmek agisindan hastalarimiz sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: KCNQ2, epilepsi, gocuk
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PS-256 Tip Fakiiltesi Dénem 5-6 (Ogrencilerinin Mezuniyet Sonrasi Kariyer Planlamasi, Boliim Tercihi ve Pediatri Asistanlarinin Gocuk Saghg
ve Hastaliklari Uzmanhgi Hakkindaki Diisiinceleri:Ulusal, Gok Merkezli, Prospektif ve Kesitsel Bir Galisma

Pinar (zkan Kart', Tuba Bal?, Ebru Arhan?, Sanem Keskin Yilmaz*, Arife Derda Yiicel Sen?, Hiiseyin Peré, Ezgi Caglar”, Ayse Aysima Ozgelik?, Cengiz Dilber®,
Getin Okuyaz’, Ercan Demir®, Beril Dilber'®, Tiilay Kamasak®, Sevim Sahin'®, Kiirsat Bora German®, Hasan Tekgiil*, Ali Cansu'®

1Saglik Bilimleri Universitesi, Trabzon Kanuni Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Cocuk Nérolojisi Béliimii, Trabzon, Tiirkiye

2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dal, Trabzon, Tiirkiye

SGazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye

“Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dal, Gocuk Nérolojisi Bilim Dal, [zmir, Tiirkiye

SEskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligir ve Hastaliklari Anabilim Dah, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Eskisehir, Tiirkiye

SErciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagilidi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, izmir, Tiirkiye

"Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastalikiari Anabilim Dali, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, Mersin, Tiirkiye

8Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Nérolojisi Bilim Dal, Gaziantep, Tiirkiye

Kahramanmaras Stitgii imam Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagiigi ve Hastalikiari Anabilim Dali, Cocuk Norolojisi Bilim Dali, Kahramanmaras, Tiirkiye
"9Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligii ve Hastaliklari Anabilim Dah, Cocuk Nérolojisi Béliimdi, Trabzon, Tiirkiye

Amag: Calismamiz, Tip Fakiiltesi 6grencilerinin mezuniyet sonrasi kariyer segimlerini;bu secimleri etkileyen bireysel, akademik ve gevresel faktorleri,ayrica
pediatri asistanlarinin uzmanlik alanlari hakkindaki diistincelerini ve kariyer hedeflerini aragtirmak amaciyla yapild.

Yontem: Aragtirmamiz Subat-Haziran 2024 tarihleri arasinda toplam 8 merkezin katiimiyla tamamlandi. Aragtirmaya Tip Fakiiltesi 5./6. sinifta okuyan 575
6grenci ve 220 pediatri asistani katildi. Veriler géniilliilik esash anket yéntemiyle toplandi. Anket formunda sosyodemografik 6zellikleri, mezun olduktan
sonraki kariyer planina yonelik sorular mevcuttu.

Bulgular: 575 dgrencinin 262’si(%45.6) donem-5, 313'i (%54.4) dénem-6, yag ortalamasi 23.76 + 1.57, %56.1'i erkekti. Pediatri asistanlarinin % 68.2
(n:150) kadindi. Ogrencilerin %75.1’i(n:431) tip faklltesini kendi istegi tercih etmisti. %85’i (n:488) mezuniyet sonrasi TUS’a girmek istiyordu. Ogrencilerin
en ¢ok tercih etmek istedikleri branglar;KBB %26.8(n:151), G6z %24.4(n=140), dermatoloji %24.2 (n:139) idi. Uzman hekim olma isteme nedenleri ara-
sinda %77.5 (n:445) siklikta ‘mesleki tatmin’ ve sirasiyla “boliimii sevmek”, “kisisel yetenek ve ilgi”olmugtur. Donem-6 6grencilerinde pratisyen hekimlik
istegi donem-5" gére daha yiiksekti (p:<0.001). TUS'ta alan tercihinde dénem-5 dgrencilerinde ‘boliimiin ilgi cekmesi’ ve ‘mesleki idealizm’ anlamli yiik-
sekti(p:0.003). Asistanlarin pediatri alanini segmesinde en etkili faktér ‘mesleki idealizm’di. Asistanlarin %47.3 (n:104) YDUS’a girmek istiyordu. En ¢ok
hedeflenen béliim Gocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari %39.1 (n:86) ve en az hedeflenen béliim metabolizma %3.2 (n:7 )idi.

Sonug: Saglik hizmetlerinin sunumunda, 6zellikle birinci basamak hekimlerinin kritik rolii biylik olmasina ragmen, dgrencilerin biiylik cogunlugunun diger
basamaklarda uzmanlagmay tercih etmeleri dikkat gekici bir durumdur. Bu tercihler, agin uzmanlagma riskini beraberinde getirebilir. Bu ¢alisma, saglk
alanindaki kariyer secimlerinin daha iyi anlagiimasina, ayni zamanda egitim politikalar ve mesleki yonlendirme stratejilerinin geligtiriimesine 6nemli bir
katki sadlayacaktir.

Anahtar Kelimeler: Tipta uzmanlik, Kariyer planlamasi, Uzmanlik gortisti
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A

Abbasaliyev Vugar PS-087, SS-47
Abbasoglu Aslihan PS-176

Acar Arslan Elif PS-117, SS-04, SS-28
Acar EbruPS-181

Acar Ozlem PS-180, PS-158, PS-
226, SS-25, PS-145

acar Ozlem PS-249
Agik Sait PS-089, PS-021

AGIKGOZ Nazli Biigra PS-197

Ag Zehra Nur PS-046

Akalin Hilal PS-005, PS-221

Akar Halil Tuna PS-044, PS-229

Akbas Yilmaz PS-215, PS-150, PS-
098, PS-222

AKBAS YILMAZ  PS-016

Akbeyaz Hakki SS-28

Akbeyaz ismail Hakki PS-181, SS-
04, SS-37, SS-15, PS-117, PS-128

Akga UnalPS-118, PS-196

Akcay Ayse PS-136

AKDAL Betiil SS-01

Akdal Betil §S-27

Akgiin Gokmen PS-167

AKIN YASEMIN ~ PS-033

Akinci Goktas Ozben PS-103
AKINCI Gulgin PS-022

Akinci Giilgin §S-18, PS-202, PS-032,

PS-200, SS-51, PS-008, PS-235, SS-
23, PS-042, PS-059

AKISIN Zeynep PS-023
Akkoyunlu Deniz ~ SS-26

AKKURT SONMEZOGLU DILEK PS-
247

Akkuzu Emine PS-205

Akman Bilge SS-09, PS-200, PS-059,
SS-21

Akman Kahraman Bilge PS-120

Akman Sena PS-021

Aksoy Ayse PS-188, PS-006, PS-
060, SS-18

Aksu Giizide SS-12

YAZAR DiZiNi

Aksu Tekin PS-143, PS-160

Aksu Uzunhan Tugge PS-035, SS-
16, SS-03

Aktar Ulukapi Nilay PS-155, SS-34, PS-015

Aktas Rasit PS-243

Akyiiz Yiicel Gillcan PS-255

Algi Mehmet PS-175, PS-071, SS-49,
PS-108, PS-242

Alici Nurettin PS-209

Alkan Ozlem PS-041

Almus Eda §S-15, PS-128

Altag Hilal SS-12

ALTAS M. Hilal SS-01

Altas Meryem Hilal SS-27, PS-254, SS-14,
SS-24

Altag Zeynep Meva PS-181

Altintag Mert PS-038, SS-24, PS-113,
PS-105

ALTINTAS MERT
ALTINTAS Mert

ALTUN Ayse Nur  PS-203
Altunkoéprii Gil PS-168

Amrahova Parvana PS-134, PS-088, PS-
244, PS-003, PS-205, PS-009, SS-46

Amrahova Pervane SS-14
Anag Elif PS-240

PS-029
PS-012

Anik Yonca SS-39

Anlar Banu SS-33

Ardigh Didem PS-171, PS-235, SS-18,
PS-254

Arhan Ebru SS-46, PS-244, PS-256,

PS-088, PS-058, SS-44, SS-14,
5S-07, PS-136, PS-134, PS-003, PS-
009, PS-183

An Giiliz Girpanli~ SS-25, PS-249
AR| HATICE FERAY PS-179

Aribas Oz Nefise ~ PS-039, PS-171
Arican Pinar PS-227
ARISAN Elif Damla SS-13

Arslan Elif Acar PS-128

Arslan Karademir Cefa Nil SS-50

Arslan Mutluay PS-172, PS-195

Arslan Sahan Sonay PS-168, PS-061, PS-052

ASADOVA Sevda  PS-017

Asena Ozdemir Ayca $5-33

Aslan Mahmut PS-164

Aslan Pelin SS-30, PS-161

Ataseven Kulall Melike PS-253

Atasever Asli Kibra SS-43, PS-213

Atasoy Ergin SS-34, PS-121

Atas Yavuz PS-180, SS-14, SS-25,
PS-249

ATAS Yavuz PS-077, PS-078

Atay Emrah SS-17

ATAYEVA Ayna PS-230

Ates Yaman Ozlem PS-091, SS-03, SS-10

Avci Ridvan PS-169, SS-47, PS-087

Ayanaoglu Miige  SS-33

Ayanoglu Gigdem PS-235

Ayanoglu Miige ~ PS-070, PS-220

ayca senem PS-040, PS-182, PS-
011, PS-112

Ayca Senem PS-062

Aydin Adem PS-126, PS-130, PS-

146, SS-19, SS-20, PS-014, SS-42,
PS-013, PS-125, SS-41, SS-21

AYDIN ADEM PS-247

Aydin Duygu SS-12

Aydin Efnan PS-097, PS-199

Aydin Hilal SS-18

Aydin ilyas $S-12

Aydin Kiirsad SS-11, PS-218, SS-14,
PS-081, PS-178

Aydin Seren PS-188

Aykag Kiibra PS-143

AYNEKIN Biigra ~ PS-151

Aytac Selin PS-127

Ayvaz Adnan PS-135

Ayyildiz Emecen Durduglil  PS-202

Azapagasi Ebru PS-205

Azizagaoglu Cansel PS-195

B
Baburoglu Mehmet PS-087

325



Ulusal

Cocuk Norolojisi
m Kongresi

Sueno Hotels Deluxe Belek / Antalya

Bal Tuba PS-256
Bal Ziimriit Sahbudak
SS-12

PS-249
Balik Zeynep
Balli Kaan SS-25

Bastemur Mehmet PS-131, PS-172

Basaran K. Erdem  SS-49

Bagsaran Ozge PS-127

Basarir Glince SS-03, SS-16

Bastemur Mehmet PS-195

Baydan Figen PS-243, PS-045, PS-094

Baykan Miige PS-020

Bayrakci Benan PS-106

Bayrakgi Benan PS-160

Bayraktar Eltutan Ceyda PS-169, SS-12

Bayraktar Eltutan Nebahat Ceyda SS-
47, PS-087

Bayram Ayse PS-121

Baysal Ahmet PS-034, SS-17, PS-104,
PS-184, PS-116, SS-45, PS-010, PS-

177

Bektag Omer PS-113, PS-105, PS-
038, SS-24, PS-231

BEKTAS OMER  PS-029

BEKTAS Omer PS-012

Bektas Ontas Hatice PS-216

BEKTUR Aysu PS-151

Besen Seyda SS-12

Besnek Miicahid ~ PS-037, PS-173

BESNEK MUCAHID S$S-29

Besnek Miicahit ~ SS-05

Besen Seyda PS-163, PS-096, PS-

138, PS-162, SS-16, PS-095, SS-03,

PS-164, PS-035, PS-036, PS-219
Bezirganoglu Handan PS-141
BIGAKGI Ebru PS-022

Bikmazer Bilgihan  SS-28, PS-181, PS-128,
PS-117, SS-37, SS-04

Biyikli Erhan PS-128

Biyiklioglu Biisra  PS-229, PS-027, PS-
165, SS-34, PS-121

BILDIK Olgay PS-144, PS-203
Bilen Mustafa Mertkan SS-23
Bilgin Neslihan PS-195
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SS-22
SS-04, PS-117
PS-054, PS-115, PS-217

Bilginer Burgak
Binnetoglu Kiymet
Bodur Muhittin
Bolat Elif PS-226
Bolat Hilmi §S-18, PS-100
PS-021

SS-15

PS-122
PS-103

Bozaci Ayse Ergiil
Bozkurt Siiheyla
BOLUK CEM
Bulug Ayse Derya
C-C

CAN ARABACI Asli
Canbal Abdullah  PS-204, PS-090
Canda Ebru PS-158
CANPOLAT MEHMET §S-29

Canpolat Mehmet  PS-037, PS-232, SS-40,
§S-14, §S-05, PS-007, PS-173

CANPOLAT MehmetPS-017

Cansu Ali SS-14, SS-36, PS-256, SS-31
Cebeci Dilek PS-058

Ceylan Ahmet Cevdet PS-021, SS-18
Ceylan Bilgici Meltem Necibe PS-006
PS-221

PS-154, PS-153, PS-206

Ceylaner Serdar ~ PS-219, PS-095, PS-
096, PS-162, SS-16, PS-163, PS-041

CEYLANER Serdar PS-223

Cirdi Gokee PS-148, PS-069, PS-
025, §S-35, SS-03, PS-149, PS-147,
SS-26, PS-004, PS-038, PS-132,
PS-194, PS-192, PS-024, PS-252,
PS-026, PS-251

Cine Naci SS-26

Cinkara Aybike Ecmel SS-43
PS-235, PS-103
PS-042, PS-202, PS-

5S-13

Ceylan Elif
Ceylan Nesrin

Coskun Ayse Nur

Coskun Mehmet
200, PS-059

Congdloglu Ayhan PS-195
CABUK TUGGE  PS-056

Caglar Ezgi SS-12, PS-207, SS-32,
PS-168, PS-124, PS-057, SS-14, PS-

061, SS-33, SS-42, PS-256
(aglayan Ahmet Okay SS-20

Gakir Taylan PS-235

Gakmak Merve PS-227
Gakmak Tagkin EsraPS-166
PS-242, PS-175, PS-108
PS-242, PS-108, PS-175
PS-248, SS-23, PS-032,

Caksen Hiiseyin
Caligkan Burcu

Gahigkan Nur
SS-14

CALISKAN Nur PS-022

Garman Kirgat BoraSS-17, SS-09, PS-010,
PS-184, PS-104, SS-12, SS-45, PS-
034, PS-177, PS-116

PS-245

Gavusoglu Dilek  PS-123, SS-12, PS-245
Gelik Ayse Yasemin PS-154

Gelik Dillger Selda SS-34, SS-33

SS-44

Gelik Hasan PS-172

Celik Hasan Tolga PS-189

Gavusoglu Berrin

Gelik Emine

Gelik Tamer PS-222, PS-098, PS-
150, PS-099, SS-18

GELIK TAMER PS-016

Gelik Turgay SS-44

Gelikoglu Neslihan SS-14
cerci kubur cisil PS-213, PS-101
Gergi Kubur Gisil ~ SS-43
German Kirgat BoraPS-256

Cetin Huriye PS-244, PS-205

Cetinkaya Semra  PS-221

Getinoglu Yusuf Kenan PS-042, PS-
200, SS-18

Ginar Celal SS-25

Ginar Ece PS-235, PS-145

Cinar Hasibe Gokge PS-121

Ginar Salih Levent SS-05

Girpanh Ari Burcu Gilliz PS-158, PS-
145, PS-180, PS-226

GITAK KURT A. Nese SS-01

Gitak Kurt Aysegiil Nese PS-254, PS-

171, PS-216, SS-24, SS-27, SS-12,

PS-039
Citlak Aysegiil Nese SS-14
Gigek Sultan PS-231, PS-105
GIGEK Sultan PS-012

GIGEKLI YENER Dilara PS-083
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PS-116
Ginleti Tayfun PS-045

Gobanogullar Direk Meltem  PS-061, PS-
038, PS-168, SS-12, PS-207, SS-33,
§S-32, PS-124, PS-057, PS-082

Gilingir O§uz

Gubukgu Koza SS-08

CIRDI Gokge PS-230

D

Daggcinar Adnan ~ SS-15

Dagdas Safa Mete SS-12

Daldaban Sarica Buket PS-008
DALKILIG Sule PS-230

Dedeojlu Ozge ~ SS-27

DEDEOGLU Ozge  SS-01

Degerliyurt Aydan  PS-038, SS-03, SS-18
Demir Aykut §S-22, PS-127
Demir Ercan PS-009, PS-088, PS-

244, PS-183, SS-07, SS-46, PS-134,
PS-256, PS-205, PS-003, SS-44,
PS-136

Demir Havva Hasret SS-08
SS-41, PS-146
PS-160, PS-

Demir Korcan

Demir Nurcan Seyma
143

Demirkilig Biler Elif SS-25

Deniz Adnan PS-194, PS-004, PS-
075, SS-39, PS-026

Dereli Fatma PS-211

Dilber Beril SS-14, SS-36, PS-256,
PS-129

Dilber Cengiz PS-256

Diler Durgut Betiil SS-31, SS-36, SS-14,
SS-50

Dilruba Aslanger Ayca SS-03

Ding Erdem SS-33

Ding Hakan SS-30

Dinger Goktug PS-158

Diriksoy Gatal Goézde SS-40

Dogan Gagn SS-09

Dogan Gizem PS-045, SS-42, PS-243,
PS-094, SS-21

Dogang Tugba PS-217, PS-115,PS-054

Dogruk Batuhan ~ PS-218

Dokurel Getin ipek SS-18

Dolu Merve Hilal ~ PS-159
Donbaloglu Furkan SS-38

Duman Kayar Gisem
169, PS-087

DURAK Fatma Sibel PS-022
PS-084
PS-173
PS-103

SS-47, PS-

Dursoy Aysegill
Diindar Munis
Diinya Betil

E

EFTHYMiOU Stephanie
PS-249

PS-151
Ekemen Gogkun
Ekici Arzu SS-12

Ekren Ahu PS-222, PS-215, PS-
098, PS-099, PS-150

EKREN AHU PS-016

Elgi Karaduman Alev
183

ELDES HACIFAZLIOGLU NiLUFER PS-
064, PS-193

Eldes Hacifazlioglu Niltifer
§S-18
Emeksiz Serhat PS-216, PS-254

Emiroglu Tagkin Adile Asena PS-222

EMIROGLU TASKIN ADILE ASENA PS-
150

Engiir Oztiirk Ozgecan

ER EsraPS-023

Er Melih PS-243

Eraslan Canveldek Merve
Eraslan Cenk PS-249
Eraslan Salih Burak PS-070
Ercili Erdal Aslh SS-24, PS-140

Ergelebi Hakan PS-096, PS-138, SS-03,
PS-041, PS-036, PS-164, SS-16, PS-
095, PS-163, PS-162, SS-44

PS-136, PS-

PS-187

Elmas Muhsin

PS-032

PS-142

Erginar Erdem Ummiihan ~ PS-210
Erdil Tanju Yusuf ~ SS-15

Erdogan F. Ferda  SS-49

Erdogan Murat PS-173

Erem EzgiSS-27

EREM Ezgi SS-01

ERGUL NESE PS-064

Erkan Erol 5S-33

Eroglu Arzu SS-16, PS-138, PS-100
Eroglu Ertugrul Nesibe Gevher PS-154

Erol ilknur PS-164, SS-03, PS-096,
PS-035, PS-219, PS-163, PS-162,
PS-095, SS-12, PS-041, SS-16, PS-

036, PS-138
Ersoy Ozlem PS-207
Ers6z Alan Burcu  PS-119
Ertiirk Biray SS-03, PS-035
Eseniilkil Glilnur ~ SS-36
Eser Metin PS-111
Eyliboglu Damla  PS-104
Eyiiboglu ilker ~ SS-36
Eyiiboglu Murat ~ PS-104
F

Fidan Saniye Tiilin PS-104

Filiz Geng Biisra ~ PS-154, PS-039, PS-

171, PS-153
G
Gazeteci Tekin Hande
GENG EMINE PS-193
Geng Emine SS-37
PS-250
PS-221, PS-005

Gengpinar Pinar ~ PS-091, PS-176, PS-
020, SS-10, PS-096, SS-12, SS-16,
SS-03, PS-035, SS-50, SS-14

Gerik Gelebi Hamide Betill SS-18
Ginall Mert Kadir ~ SS-38

Gocmen Rahsan  SS-22, PS-005, PS-160,
PS-143

Gok Anil PS-251, SS-26, PS-194, PS-252,
PS-004, PS-147, PS-025, PS-132,
PS-024, PS-026, PS-192, PS-069,

55-48, SS5-03

Geng Koroglu Ezgi
Geng Sel Gigdem

PS-148
GOK Anil PS-230
Gok Aysen PS-093
Gokgay Basak PS-123
Goktas Emine PS-071
GOKYER Biigra PS-066, PS-223
Golge Biigra Elif Sahin PS-206
Goncl Sultan PS-005
Gonlli Polat Burgin PS-168,

PS-207, PS-082, PS-052, PS-124,
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SS-32, PS-061
Gorgiili Gamze PS-249
Gozen Hasan PS-214

Giilbahge Aliye PS-076, PS-075

Gilleg Ayten PS-037, §S-05, PS-007,
PS-232

GULEC AYTEN  SS-29

Giiler Eroglu Ayse PS-240

GULER Hasan Ali  PS-067

Giler Serhat PS-240

Glleryiiz Handan  PS-125

Gulhan Bora PS-127

Giilmez Sevim Duygu SS-40

Gimis Hakan SS-40, PS-037, PS-007,
PS-232, PS-173, SS-05, SS-14

GUMUS Hakan ~ PS-017

GUMUS HAKAN ~ SS-29

Gilinay Gagatay PS-142, SS-19, SS-18,
§S-21, SS-03

Giinbey Ceren PS-143, PS-119, SS-22,
PS-106, PS-189

Gilindiiz Onur Recep PS-236

§S-35

Giiner Ozcanyiiz Duygu $S-50
PS-051, PS-212, PS-

Glndiz Segkin

Glingdr Mesut

211, PS-210
GUNGOR Mesut ~ PS-066, PS-223, PS-
067, PS-224, PS-001, PS-065
Giingdr Olcay PS-170
Glingor Serdal PS-228
Giiran Omer PS-110
Gurgen Seren Giilsen SS-31
GURKAS ESRA  PS-033

Giiven Ahmet Sami PS-212, PS-175, PS-
071, PS-242, PS-108

Giizel Orkide PS-138, SS-03, PS-036,
SS-16

Giizeler Aysel SS-06

Giizin Yigithan SS-51, PS-045, SS-21,
PS-094, PS-243

H

Halk Mustafa PS-013, PS-146, SS-41,

PS-125, PS-014, SS-20, SS-19, PS-
126
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Hamoud Mohamad Mukhtar SS-06

Hanci Fatma PS-233, PS-048, PS-
141, SS-50, SS-12

Harputluoglu NilgiinPS-008

Haspolat Senay PS-021, PS-089, SS-12,
§S-38, SS-14

haspolat senay PS-137

Hatipoglu Nihal PS-232

Havali Cengiz SS-08

HAZAN Filiz PS-023

Hazan Filiz PS-085, PS-202

Hekimoglu Berna  PS-141

HERGUNER M. OZLEM
074

Hirfanoglu Tugba  PS-134, PS-244, SS-07,
PS-003, PS-009, SS-46, PS-088

Hiz Ayse Semra  SS-21, SS-41, PS-130,
PS-125, S5-19, PS-013, PS-014, PS-
126, SS-20, SS-42, PS-146

HIZ AYSE SEMRA  PS-247
PS-136, PS-183, SS-14,

PS-056, PS-

Hirfanoglu Tugba

PS-176, SS-44
Hiir Ozgen PS-156
HUR OZGEN PS-179

I-l

llgaz Tiizen Hande SS-12

Isik Esra SS-18

Isikay ilkay §S-22

icen zelin PS-011, PS-182, PS-112, PS-040
igen Zelin PS-062

ilter Ugar Gigdem PS-103

ince Tugce PS-249
INCECIK FARUK  PS-074, PS-056
ipek Rojan §S-12

islamli Javid PS-249

ISLEK ALiPS-074
lyisenyiirek Seyma SS-04, PS-128, PS-117,

§S-28
K
Kaan Emre PS-173
KAAN Emre PS-017
Kablan Ahmet PS-229

Kagar Bayram Ayse SS-34, PS-155

Kadem Elif Naz

Kadem Naz
125, PS-014

Kafadar ihsan

SS-41, PS-146
PS-126, PS-013, PS-

PS-227, PS-084
Kalayci Atmaca Didem PS-008
KALAYCI ATMACA Didem  PS-023
SS-14, SS-36, PS-256

Kanmaz Seda PS-158, PS-180, PS-
145, PS-249, PS-226, SS-25, SS-14

Kara Akar Melek  PS-176

Kara Biilent PS-024, SS-35, PS-251,
PS-147, PS-192, PS-025, PS-004,
SS-03, PS-069, SS-26, PS-148,
PS-026, PS-132, PS-252, PS-194,
§S-39, SS-12

KARA Biilent PS-230

KARABULUT Seyda SS-13

Karaca Nazli Balcan PS-209

PS-166, PS-076, PS-

Kamagak Tilay

Karaca Omer
167, PS-075

KARADAG Meral  PS-078
Karadag Saygi Naime Evrim  SS-04
Karadeniz Cem SS-18

Karagille Mehmet PS-227

Karakayall Burcu ~ SS-04, SS-18, SS-28,
PS-181, PS-117, SS-37, SS-15, PS-

128
KARAMAN ALI PS-064
KARAMAN ZEHRA FiLiZ SS-29

Karaman Zehra Filiz SS-40

Karaoglu Pakize ~ PS-120, SS-23, SS-51,
PS-200, PS-008, PS-202, PS-042,
PS-059

KARAOGLU Pakize PS-022
PS-249
PS-160
Karatas Elif Bilge ~ SS-40
Kartal Ayge Tugba SS-34

Karapinar Biilent

Karapolat Deniz

Karti Omer SS-18
Kasap Demir Belde SS-12
Katar Selahattin PS-186, PS-019,

PS-109, PS-018, PS-238, PS-111,
PS-110, PS-185, PS-239

Kavas Tufan Asli ~ PS-116
Kavili Dagdemir Fadime Gokge SS-05
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Kaya Aydin SS-44

Kaya Fatma Selin  PS-227

Kaya Micahit PS-134, SS-46

Kaygi Tartici Emine PS-232

Kaygusuz Aydemir Biigra PS-242, PS-
175, PS-108, PS-071

Kayilioglu Hiillya ~ PS-208

Kaynak Enes PS-240

KEGEBAS AHMET  PS-056, PS-074

KEGECI Hayriye Nermin PS-067

Keceli Ali SS-44

Kegeli Avni Merter PS-254

Kegelioglu Binnetoglu Kiymet PS-128, SS-28

KEMALBAY Hatice Demet ~ PS-083

Kesici Selman PS-160, PS-106, PS-143

Kesik Sena PS-240

Keskin Yilmaz Sanem PS-226, PS-
158, PS-256, PS-138

Kilavuz Sebile SS-37

Kilig Bet(ilPS-218, PS-081, PS-178, SS-11,
SS-14

Kilig Hiiseyin PS-240

Kilig Mustafa PS-253, PS-229

Kilig Recep Kamil ~ PS-244, SS-50

Kilig Sara Sebnem  SS-08

Kiling Sevtap PS-161

Kipgak Yiizbasi Beste PS-170

KIRIK Serkan PS-236, PS-078, PS-
237, PS-083, PS-046

Kirik Serkan §S-16, PS-038

KIRIK SERKAN PS-077

Kirik Serkan PS-228

Kirkgdz Hatice Hilal SS-51, PS-008

Kipcak Yiizbagi Beste SS-50

KiPOGLU OSMAN  PS-122, PS-033, PS-179

Kipoglu Osman PS-156

Kitig Omer $S-25

Kog Ugar Habibe ~ PS-099, PS-215, PS-

222, PS-098, SS-08, PS-150
KOG UGAR HABIBE PS-016
PS-186
PS-216

Kockar Alev

Kocgkuzu Esra

Kolkiran AbdiilkerimPS-044, PS-229

Konugkan Bahadir PS-165, PS-015, SS-
34,PS-027

Korulmaz Ali PS-167, PS-075

Koyuncu Zehra PS-240

Kéken Ozlem Yayici PS-235

Komiir Mustafa SS-18, PS-124, PS-235,
PS-168, PS-061, PS-057, PS-052,
PS-207, SS-42, SS-32

5S-08
Kumandag Sefer ~ SS-14
Kurt Bayir Giilbahar PS-188, PS-006, PS-060

Kose Hiilya

KURTARANER TUGGE PS-193, PS-
064

Kurtaraner Tugce PS-187

Kusgoz Fatma 5S-48, SS-14

Kutlubay Biisra PS-186, PS-111,
PS-109, PS-110, PS-018, PS-238,
PS-019

Kiirekgi Fulya PS-009, PS-169, SS-47,
SS-03, PS-087

L

Lale Hiisnii PS-226

Lay Ergiin Eser SS-22

M-N

MAHMAT Hazel PS-046

Manav Yigit Zehra PS-220, PS-070

MANYAS HAYRULLAH PS-122

Maras Geng Hiilya PS-087, PS-169, PS-
092, SS-03, SS-47

MARZIOGLU OZDEMIR Ebru PS-067, PS-
001, PS-066, PS-224

Marzioglu Ozdemir Ebru PS-051, PS-
212, PS-211

Marzioglu 6zdemir Ebru PS-210

Menderes Deniz ~ SS-34, PS-121

MERAL Ozge PS-203

MERT GULEN GUL PS-056

Mertoglu Seving  PS-084

Mese Timur SS-23

MIGOOGULLARI CANSU PS-056, PS-
074

Moral Ramise Melisa PS-048

Muratoglu Sahin Nursel PS-221

Miige Altinkaya Pinar PS-057

Narin Nazmi PS-243

0-0

0GUZ SUMEYRA  PS-064

Oktay Segil PS-176

Okur Tuncay Derya PS-235, PS-120, SS-51

Okuyaz Getin PS-052, SS-12, PS-082,
PS-057, SS-33, SS-32, PS-256, PS-
061, PS-207, SS-14, PS-124, PS-168

Olgag Diindar Nihal PS-091, SS-03, PS-138,
SS-10, PS-068, SS-14, SS-12, SS-50

Onat Filiz PS-197

Onur Dersan PS-008

Orak Sibgdatullah Ali SS-43

orak sibgatullah ali PS-040, PS-213

ORAK Sibgatullah Ali PS-083
PS-127

Ocbe Pinar PS-249

Olgiilii Cemile BiisraPS-249, PS-152, SS-50
Olmez Akgiin PS-164

Oncel Elif Perihan  $S-03, PS-138, PS-164,
PS-162, $S-34, PS-095, SS-16,
PS-163, PS-096, PS-041, PS-036,

Orhan Diclehan

PS-035

Oncel Halil ibrahim SS-33

Oncel ibrahim SS-24, PS-127

Oncel Seyda PS-041

Onel Ece PS-120, SS-23,PS-200, SS-12,
SS-18, PS-008

ONEL Ece PS-022, PS-023

Oney Ceyda PS-169, $S-47

Oney Yilmaz Ceyda PS-092, PS-087

Ontas Eray PS-235

Ontas Hatice Bektas PS-235

Ors Rahmi PS-071

0z Dagdelen Zeynep PS-159

0Oz Tuncer Gékgen PS-188, SS-18, PS-060,
PS-006

Ozalp Horasanali Burcu PS-145

Ozbek Ugur SS-20, PS-148

Ozbudak Pinar PS-121, PS-005, SS-34

(Ozcan Sermin PS-085, PS-019, PS-
186, PS-109, PS-181
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Ozcelik Aysima ~ SS-18

Ozcelik Ayse Aysima PS-256, PS-

214, SS-08
Ozdel Semanur ~ PS-165, PS-015

(Ozdemir Fatih Mehmet Akif  PS-066, PS-
051, PS-211, PS-212, PS-210

OZDEMIR Fatih Mehmet Akif PS-067, PS-
065, PS-223, PS-001, PS-224

Ozdemir Kapucuoglu Ozge ~ PS-092
(Ozdemir Taha Resid $S-03, SS-10

(Ozdogan Orhan PS-099, PS-222, PS-
098, PS-150

0ZDOGAN ORHAN PS-016

Ozduman Koray ~ SS-35

Ozel Erhan $S-24

Ozel Giilnur $S-04

Ozen ilayda PS-141

Ozer Gokaslan Cigdem PS-245

Ozer Kaya Ozge  PS-045

Ozer Tolgahan $S-03, $5-26

Ozer Térehan S$S-39

Ozer Usta Tugce  SS-43

Ozgér Bilge PS-236

Ozgor Bilge PS-228

Ozgiir Anil PS-052

Ozhan Neslihan ~ PS-240

(Ozkale Murat PS-219

Ozkan Kart Pinar ~ SS-36, SS-31, SS-14,
S$S-50, PS-256

Ozkan Neslihan ~ SS-06

Ozkaya Pinar Yazici PS-249

SS-40

PS-218, PS-081, SS-11,

Ozmen Sevgi

Ozpinar Esra
SS-14

Ozsoy Hiimeyra
Oztepeli Rohat

PS-084
SS-50, PS-206

Oztoprak Ulkiihan  PS-189, PS-119, PS-
106, PS-160, SS-22

Oztunali Gigdem  PS-010

Oztiirk Ahmet $S-05

0ZTURK Akin PS-022

Oztiirk Caner PS-146

Oztiirk Giilten SS-28, PS-181, PS-117,
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SS-15, SS-18, PS-128, SS-04, SS-37
Oztiirk Hismi Burcu SS-37

0ZTURK Mehmet  PS-224, PS-065, PS-
066, PS-223, PS-067

Oztiirk Mehmet PS-051, PS-211, PS-
210, PS-212

Oztiirk Merve PS-076, PS-075
PS-007
Oztiirk Uzm. Dr. Selcan PS-102

Oztirk Zeynep  PS-136, PS-183, $S-07,
PS-088, PS-058, PS-134, PS-205,
SS-46, PS-009, PS-171, PS-244, PS-
003, PS-039

SS-03, SS-18, SS-10,

Oztiirk Selcan

Ozyilmaz Berk

PS-020

Ozyiirek Hamit SS-30, PS-154, PS-206,
PS-161, PS-153

Ozzeybek Emre  SS-20

P

Palanci Ozgiir $S-36

Palaz Mehmet
081, SS-11

Panpalli Manolya

PS-178, PS-218, PS-

PS-206, PS-161

Pariltan Kiiglikalioglu Burcu  PS-129
Parlak ibis Burcu ipek SS-51
PARLAK iBIS ipek Burcu PS-022

Parlar Tutku SS-21

Pekal Ayse Blgra PS-170

Pekuz Serdar PS-042, PS-032, SS-51
Pembegiil Yildiz Edibe SS-03, SS-47,

PS-169, SS-12, PS-087

PER HUSEYIN SS-29

Per Hiiseyin §S-14, §S-05, SS-40,
PS-232, PS-037, PS-007, PS-256,
PS-173, SS-49

PER Hiiseyin PS-017, PS-151

Per Prof.Dr. Hiiseyin PS-102

Perk Peren PS-227, PS-159

PIHTILI TAS Nevsun PS-077

Pinar Aybiike PS-103

Pirim Zeynep Sena PS-226

Polat Ayse ipek ~ SS-21, PS-125, PS-013,
SS-42, $S-41, PS-146, PS-130, SS-
20, SS-19, PS-014, PS-126

POLAT AYSE IPEK PS-247

Polat ipekSS-18
Polat Muzaffer PS-062, PS-213, SS-43

polat muzaffer PS-040, PS-011, PS-

112, PS-182
Polat Osman Ahmet SS-05
$-§
Sag Erdal PS-143
SAGER SAFIYE GUNES PS-033

Saka Umit Pinar ~ $S-34, PS-165, PS-155,
PS-027

Sakarya Giines Ayfer PS-004,
SS-18, PS-148, PS-026, PS-069,
PS-192, PS-024, PS-132, SS-26, PS-
252, SS-16, PS-025, SS-39, PS-251,
PS-147, SS-03, PS-194

SAKARYA GUNES Ayfer PS-230
Saltik Sema PS-240, SS-06
Sancak Yasemin  PS-240, SS-06
Sandal Filikgi Nurdamla PS-070
PS-073

SS-02

PS-242, PS-108, PS-175

Sari Yanartag Mehpare SS-38, PS-
021, SS-12, SS-14, PS-089

sari yanartag mehpare PS-137
PS-098, PS-099, PS-

Sandikkaya Ayse
Sardarzada Javid

Sargin Fatma

Sarigecili Esra
222, PS-150

SARIGEGILi ESRA PS-016

Sarikaya Uzan Gamze SS-42, PS-
094, PS-243, PS-045

Sarioglu Ceren PS-125

Sarioglu Fatma Ceren PS-146

SAYAR TALIP PS-074

Sayar Yavuz PS-058

Seger Sevde PS-027, PS-044, PS-
253, §S-34, PS-165

Semiz Mehmet PS-068, SS-10

Serdaroglu Ayse ~ SS-14

Serdaroglu Esra  PS-088, SS-44, PS-009,
PS-244, PS-003, PS-136, SS-14, SS-
46, PS-183, SS-07, PS-134

Sevgili Meltem SS-30, PS-161
Sezer Mehmet Can PS-097

Sezgin Leyla PS-039, PS-171
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Siddiqui Meraj
Sidel Cennet

Solmaz ismail
PS-005

Soydemir Didem

SS-44
$S-36
PS-027, $5-33, $5-34,

§S-20
Soylu Alper SS-42
SONMEZ ilayda  SS-13
Sonmez Kurukaya Seda PS-240, SS-06

S6nmez Sahin Seyma PS-199, PS-

097

Sonmezoglu Dilek PS-125, PS-126, PS-
014, PS-013

Sdylemezoglu Figen SS-22
Sozbilen Murat Celal PS-145
Sahan Arslan Sonay PS-057, PS-124

Sahan irem Seref ~ SS-46

Sahan Sonay SS-18

Sahan Seref irem  $S-07, PS-134

Sahin Sevim SS-14, PS-256

Sahin Sileyman  PS-175, PS-071, PS-
108, PS-242

Sahinoglu Bahtiyar SS-18

Sanli Aylin PS-069

SAR Tugcem PS-022

Sen Giirsel PS-249

Sen Mustafa SS-17

Senbil Nesrin SS-50

Senel Emre PS-060

Sener Nagihan PS-189, PS-106, PS-160

Sengiin Mert PS-209

Senoglu Mine Gigdem PS-058

Senol Hiiseyin Bahadir PS-125, SS-

19, 85-42, PS-014, PS-130, SS-20,
PS-013, PS-126, SS-41, PS-146,

§S-21
Senol Seniz PS-130
Simgek Erdem PS-226, SS-25, PS-249,

SS-03, SS-16, PS-138, PS-145, PS-
180, SS-14, SS-12, PS-158

T

Tabanli Fatma Pinar PS-231, PS-105, PS-113
TABANLI Fatma Pinar PS-012
TABANLI PINAR  PS-029

Tamer Kaderli SemaPS-208

Taneli Fatma 5S-43

Taner Sevgin SS-12

Tartar Tugay PS-237

Tas Elif Nalan PS-003, PS-009, PS-058

Tas ibrahim PS-018, PS-239, PS-185

Tas Un Ayca PS-183

Tasar Seving PS-239, PS-238, PS-
109, PS-111

Tasc Onur PS-243

Tasc! Yildiz Yasemin PS-165

Tagkin Ahmet PS-081, PS-218, PS-
178, SS-11

Taskin Alper SS-24, PS-231, PS-038

TASKIN ALPER PS-029

Teber Serap PS-038, PS-113, PS-
231, PS-105, SS-24

TEBER SERAP PS-029

TEBER Serap PS-012

Teke Halenur PS-195

Tekgil Hasan PS-138, SS-25, PS-180,
PS-145, PS-158, PS-256, PS-226,
SS-12, S8-14, SS-03, PS-249, PS-
176

Tekin Emine SS-50, SS-36

Tekin Orgun Leman PS-148, SS-12, PS-004,
PS-147, PS-026, PS-025, SS-39,
PS-251, PS-024, PS-252, SS-26, PS-
132, PS-149, PS-192, PS-069

TEKIN ORGUN Leman PS-230

Temel Sehime Giilsiin SS-18

Tok Sermin PS-198

Tomruk Siitbeyaz Prof. Dr. Serap PS-
102

Topal ismail PS-141, PS-233, PS-048

Topaloglu Haluk ~ PS-235, SS-18, SS-02

PS-198
SS-14, PS-178, PS-218,

Topgu Nurgdil
Topgu Yasemin

PS-081, SS-11
Toplu Aylin PS-197
Toprak Dilara Ece  PS-249
tsakir chakan PS-137
Tuncer Asli SS-33
Tural Kara Tugge  PS-021

Turanh Giizide SS-03
Tiikmen Dilek SS-05
TUMGOR GOKHAN PS-074
Tiire Osman Artung SS-35

Tirkdogan Dilsad  PS-197, SS-37, PS-181,
PS-128, SS-15, S8-04, PS-117, SS-
28, SS-18

TURKDOGAN DilsadSS-13

Tiirkiye Gocuk Nérolojisi Dernegi Bag Agrisi
Galigma Grubu Turkiye Gocuk Norolo-
jisi Dernegi Bag Agrisi Galisma Grubu
SS-50

Tirkmen Dilek PS-037, PS-232, SS-14,
SS-40, PS-007

TURKMEN DILEK ~ $S-29
TURKMEN Dilek ~ PS-151
TURUTOGLU Azize Simay

Titlincl Toker Rabia
115, PS-054

SS-13
PS-217, PS-

u-0
Ucan Berna PS-229
Ugkan Duygu PS-160

Ugur Aydin Ozlem  PS-177, PS-116, SS-45,
PS-184, PS-010, SS-17, PS-104, PS-

034
Ugur Ozlem $S-09
Uluer Rifki PS-051
Uslu Begli Rabia Lebriz SS-15
Usluer Esra PS-239, PS-019
Uyar Meltem PS-145
Uysal Yazici Mutlu  PS-205
Uyur Emek PS-187
UYUR EMEK PS-064, PS-193
UZAY Elif PS-077
UZAY ELIF PS-064
Uzunkaya Fatih PS-188
Ulgen Temel Esra  SS-50
UNAL BAHRI PS-179
Unal Dilara PS-127
Unalp Aycan PS-032, $S-21, §S-23,

PS-042, SS-14, SS-12, SS-51

UNALP Aycan PS-022, PS-023
Unay Billent PS-195, PS-172
Unver Olcay PS-128, $S-28, PS-181,
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SS-37, PS-117, SS-04

Ustiin Canan SS-34

Uziim Kazim $S-49

)

Volkan Salanci BilgeSS-22

Y

Yagmur Olgiilii Biigra §S-03
Yalgin Haci Nadir  PS-172

Yalnizoglu Dilek ~ SS-22, PS-119, PS-160,
PS-189, PS-127, PS-106

Yananl Hasan Raci PS-197
SS-15, PS-128

Yarar Cogkun PS-034, PS-104, PS-
010, SS-09, PS-116, SS-17, PS-177,
§S-45, PS-184

PS-089

Yapici Ozge

Yatanaslan Ceren
Yavuz Ahmet Furkan §S-25

Yavuz Eravci Saliha PS-242, PS-175, PS-108
SS-08

SS-51

PS-195, PS-119

Yayici Kéken Ozlem PS-089, PS-021, SS-12,
S$S-38, SS-18

yayici kken ozlem PS-137

Yazar Halime PS-212

Yeniay Sit Nursah PS-209, SS-50
§S-31

Yavuz Giilcan
Yavuz Merve
Yavuz Pinar

Yesil Sarsmaz Hayrunnisa
SS-30
PS-018, PS-110

Yildinm Mirag PS-105, PS-231, PS-
113, SS-24, PS-038

YILDIRIM MIiRAGC  PS-029
YILDIRIM Mirag ~ PS-012
Yildinm Ravza Nur SS-20

Yesiloglu Dilan
Yeter Burcu

Yildinm Salbag Ozge SS-41
Yildinm Salbag Ozge PS-146
Yildiz Edibe PS-092

Yildiz Gizem SS-42

Yildiz Nihal §S-03

YILDIZ NiHAL PS-250

Yilmaz Arzu PS-209

Yilmaz Behice Kaniye PS-135
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Yilmaz Beyza PS-233

Yilmaz Celil PS-156, SS-43

YILMAZ CELIL PS-122, PS-179

yilmaz celil PS-213

Yilmaz Deniz PS-171, PS-039, PS-
254, SS-14

Yilmaz Ekrem Emre PS-195

YILMAZ EMINE AYLIN PS-193

Yilmaz Emine Aylin PS-187

Yilmaz Gimis Emel SS-37

Yilmaz Kamil PS-156

Yilmaz Ozlem S$S-50, PS-249

Yilmaz Resul PS-210

Yilmaz Sanem SS-12, §S-03, SS-18,

PS-145, S5-14, PS-180, PS-249, SS-
25

Yilmaz Siikriye PS-005, SS-34, PS-015
Yilmaz Tugan Biigra PS-004

Yilmaz Unsal PS-248, SS-51, PS-032,
SS-12, PS-226, PS-120, PS-042

YILMAZ Unsal PS-023
Yilmaz Zeynep PS-128, SS-28, PS-117,
SS-04

Yigit AycaSS-20
Yigit Sule PS-189
Yimenicioglu Sevgi PS-198, SS-50

Yis Ulug PS-235, PS-013, SS-41, SS-21,
PS-146, SS-19, PS-130, PS-045, PS-
014, PS-126, SS-20, SS-18, SS-42,
PS-125

YiS ULUGPS-247
Yolcu Giinay PS-145

Yicel Sen Arife Derda PS-104,
SS-09, PS-116, PS-034, PS-010, PS-
256, SS-17, PS-184, SS-45, PS-177

SS-12

Yiiksel Deniz PS-235, PS-229, SS-34,
PS-005, PS-253, PS-165, PS-027,
PS-121, PS-015, PS-044

PS-097, PS-

Yiicel Sen Derda

Yiiksel Karatoprak Elif
199

YUKSELOGLU Eren SS-13

Zafer Gigdem OzlemPS-135
PS-069
SS-06, PS-240

Zengin Emine

Zindar Yilmaz



Turkiye

COCUK NOROLOJISI

Demedi

Ulusal
Cocuk Norolojisi
m Kongresi

30 Nisan - 04 Mayis 2025
Sueno Hotels Deluxe Belek / Antalya




