SITE
g@ SI,

Q} o
_— -
i >
= =
P S
2 ,,:.

=
%y 790048 \°

Kocaeli Universitesi

Tip Fakiltesi
Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali
Genel Poliklinik

Olgu Sunumu

1 Subat 2019 Cuma

Dr. Murat Saglam

Int. Dr. Huseyin Kurtoglu

OLE1S, »Q‘*@s

Mw@a A

&'

*;k o~




.\qorsitegi rlp

e

KOCAELI UNIVERSITESI
Tip Fakultesi

COCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI
ANABILIM DALI
COCUK GENEL POLIKLINIGi
OLGU SUNUMU
01.02.2019
Dr. Murat Saglam
Int. Dr. Huseyin Kurtoglu



6 yas, 10 aylk kiz hasta

Bir iki aydir gun icinde defalarca olan birka¢ saniye suren
dalmalan oluyormus.

Dalmalan oldugu zaman cevreyle olan lletesimi tamamen
kesiiyormus, yUzunde anlamsiz bir ifade oluyormus

Damalan nedeniyle okuldaki derslerini de takip etmek de
zorlanmaya baslamis



» VIDEO
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OZGECMIS-SOYGECMIS

Annesininilk gebeligi, miadinda 3100 gram, CSile dogmus. Kuvéz bakimi OykUsu yok.
Aslantam

12 ayanne sutt aimis

Alerji OykUsU yok.

Anne: 28 yas, sag, sagliki

Baloa: 32 yos, sog, sagliki

1.cocuk: Hostamiz

Allede surekli hastalik OykUsu yok.




FIZIK MUAYENE

Boy: 119 cm (58.p) Kilo: 23 kg (64.p)
Genel durum: iyi, bilinci acik

Cilt: Turgor, tonus dogal. Odem, ikter, petesi, purpura, siyanoz yok.
Hipopigmente leke yok.

Bas-Boyun: Saclh deri normal. Boyunda kitle, lap yok. Tiroit nonpalpable.

Gozler: Isik refleksi her iki gbzde alinyor. Pupiller izokorik. Konjonktivalar ve
skleralar dogal. GOz kurelerin her yone hareketi dogal.

KBB: Ozellik yok.

Solunum Sistemi: Her iki hemitoraks solunuma esit katiliyor. Dinlemekle ral,
ronkus duyulmadi.



FIZIK MUAYENE

Norolojik Sistem: Biling acik. Koopere, oryante, cevreyle ilgili. Babinski,
klonus negatif. Kranial sinirmuayeneleri dogal. DTR'ler 4 ekstremitede
aliniyor, distale yayilim yok. Kas gucu 5/5. Serebellar muayenesi normal.

Dolasim Sistemi: S1, S2 dogal. S3 yok. FAN her iki ekstremitede var. KTA
5.interkostal aralikta.

GIS: Defans, Rebound yok.
Genitouriner Sistem : Haricen kiz. Anomali yok. Suprapubik hassasiyet yok.

Ekstremiteler: Kas kitlesi ve tonusu dogal. Deformite yok.



» On taniniz nedir 2
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Hasta ilk olarak dis merkez eriskin noroloji tarafindan goruluyor, EEG
cekiliyor.

Absans epilepsi dUusunulerek ;
ilk hafta 2x50 mg valproik asit (5mg/kQ)
ikinci hafta 2x100 mg (10mg/kg ) valproik asit baslaniyor.

Hastanin ndbet sikhginda azalma olmasina ragmen gecmemesi uzerine
Cocuk norolojiye yonlendiriimek icin genel pediatri poliklinigimize
basvuruyor.










» Hastaya hiperventilasyon testi yapildi, ndbetlerinin
gorUlmesi Uzerine Cocuk Noroloji'ye danisilarak valproik
asit alimini terapotik dUzey olan 20 mg/kg’a 2 hafta da
cikild.

» 2 hafta sonra ila¢ duzeyi kontrolu icin geldiginde
nobetlerinin olmadigr saptandi.



COCUKLUK CAGI ABSANS EPILEPSI




COCUKLUK CAGI ABSANS EPILEPSI

/C;ocukluk Cagl Absans Epilepsi, saglikli okul
cagl cocuklarnda da gorulebilen, fipik
absans nobetlerle karakterize, genetik
faktdrlerin de birliktelik gosterdigi varsayilan,
cocukluk cagl jeneralize epilepsisinin en sik

\\gérﬂlen formlarindan biridir.
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TIPIK ABSANS NOBETI

» Tipik absans ndbetleri, ani olarak baslayan, postural
tonusta kayba sebep olmayan, derin bilin¢ bozuklugu
olarak kendini gosterir.

» Nobetler karakteristik olarak hiperventilasyonla provoke
olur ve EEG'de 2,5-5 hertz arasi diken dalga aktivitesi
gosterir.

» Nobetler, gun icinde birka¢ kez de gerceklesse, uzun
donem fark edilemeyip , tani koyulamayabillir.



EPIDEMIYOLOJI

» Cocukluk cagi epilepsilerinin % 10-15° ini olusturur.
» Insidansi tahmini olarak 6,3/100000'dUr.
» E/K: 2

» CCAE, kizlardaki prevelansinin erkeklerden daha yuksek
oldugu nadir epilepsi sendromlarnndandirr.

» CCAE baslangici 4-10 yas arasindadir, pik baslangic 6-7
yasdlrr.



ETIYOLOJI VE GENETIK

» CCAE Onceki siniflandirma sistemine goére idiopatik
sendromlardan gorUlurken, mevcut siniflandirmaya gore
genetik sebeplerinin oldugu varsayilan epilepsi
sendromu olarak gorulUr.

» Genetik faktorler aile ve ikiz calismalar ile gosterilmistir.

» Alle calismalarinda, CCAE hastalarinin birinci
dereceden akrabalannda, % 17° lik fipik absans ndbet
gecirme riski oldugu belirtilmistir.

» Hastallgin monozigotik ikizlerde , dizigoftik ikizlere gore
daha yuksek oranlarda birlikte gorUnUmu vardir.



PATOGENEZ

» Talamokortikal yolaklarda anormal salinim ritimlerinin
gelistigine inanilmaktadirr.

» HUcresel mekanizmmanin, T tipi kalsiyum akimlarini
icerdigine inaniimaktadir. Asin aktif Kalsiyum kanallarina

yol acan, mutasyonlar baz noronlarin asin vuyarilmasina
neden olarak ndbetleri tetikler.



KLINIK OZELLIKLER]

KLINIK GORUNUM: CCAE hastaliginin baslangic yasi
mediani 6 yastir. Hastalarin bUyuk cogunlugu dort-on yas
arasindadir. Hastalarin, %20'den fazlasinda febril ndbet
gecirme hikayesi, neredeyse yarisinda nobet gecirmis
birinci veya ikinci dereceden akrabasi vardrr.



NOBET SEMIYOLOUJISI

CCAE, tipik absans nobetler ile karakterizedir.

Tipik absans nobetler, 10 saniye suren, kisa ve sik sik olusan , postural tfonus
kaybina sebep olamayan, derin bilin¢ kayiplar olarak ortaya cikar.

Nobetlerin, baslangiclar ve bitisleri ani olarak olusup, hiperventilasyon ile
kolayca provoke olur.

Nobetler, gun icinde ¢cok sik olmasina ragmen, ebeveynler ve ogretmenler
tarafindan fark edilmesi uzun bir donem alabilir.



CCAEFE’'deki tipik absans nobetlerin elekiroklinik spekirumu, 450 tane yeni tani
almis tedavisiz olan CCAFE’li cocukta toplam 2000’'den fazla absans nobeti bir
araya getiren iki calisma ile gosterilmistir:

» ERKEN KLINiK BELIRTILER: Nobetlerin yaklasik yarisi, fipik olarak aktivitede
tamamen durma ile baslar. Daha az siklikla gdz kapagi hareketleri ve oral
otomatizmalar ilk belirti olarak gorulebilir.

» IKTAL BELIRTI VE BULGULAR: Elekfrografik nGbetlerin cogunlugu en az bir klinik
isaretle iliskilidir. En sik gorUlen U¢ nobet ozelligi duraklama/bakma, motor
otomatizmalar ve goz tutulumudur. Nobetlerin yaklasik Ucte biri, U¢ hertz
dUzenli goz kapagl hareketi icerir. Motor otomatizmalar agirlikl olarak oraldir.

» NOBET SURESI: Ortalama nébet stresi 9 ila 10 saniyedir. Nébetlerin yaklasik
yUzde 25’1 dort saniyeden kisa sUruyor ve yaklasik yuzde 10'u 20 saniyeden
uzun.




SEMIYOLOJI

Hiperventilasyon, manevra yapacak kadar bUyUk cocuklarin %90’ inda, tipik
absans nobetin etkili bir tetikleyicisidir.

Tipik absans ndbetler duyusal ve gdrsel stimUlanlarla provoke olmazlar.

Siddetli ekstremite miyoklonileri, kafa sallamalar, hipotoni veya fokal belirtiler
tipik absans ndbetlerde birliktelik gostermez ve varligr diger ndbet tipleri icin
sUpheyi arttrmalidir.

Ek olarak, sure 10 saniyeden uzun ve ozellikle baslangic ve bitis ani olmak yerine
kademeli ise atipik absanstan sUphelenilmelidir.

CCAE’ diger nobet tipleri nadirdir.

Uzun donem takip edilen iki gincel calismaya gore CCAE olan cocuklarin,
sadece % 12'sinde jeneralize tonik klonik ndbet gelismistir.



KOMORBIDITE

BiLIS VE DAVRANIS: CCAE'li cocuklar tipik olarak tan
sirasinda bilissel ve zekasal olarak saglamdirlar ancak
norokognitif testler, dzellikle yorGtocU islevlierde olmak
Uzere cesitli alanlarda kusurlar tespit edebilir.

PSIKIYATRIK KOMORBIDITE: CCAE'LI cocuklarda psikiyatrik
komorbiditeler siktir. Yapilan bir calismada, hastalarin
%61'Inde psikiyatrik tani (cogunlukla Dikkat Eksikligi ve
Hiperaktivite Bozuklugu veya Anksiyete), %33'Unde
davranis ve sosyal problemler gozlenmistir.



ELEKTROENSEFALOGRAFI

CCAE hastalannda, absans nobeti kaydetme sansini en ust duzeye ¢ikarmak
icin aralikh 1sik stimulasyonu ve hiperventilasyonu da iceren uykudan yoksun
yapilan video EEG ¢alismasi olmalidir.

» INTERIKTAL EEG: CCAE'deki intertiktal EEG genellikle normal arkaplan
aktivitesi gosterir ancak ara sira jeneralize diken dalga bosalmalarn ve fokal
anormallikler gosterebilir.

» IKTAL EEG: Tipik bir absans nébeti EEG gérinimu, ani bir baslangic ve
sonlanim ile jeneralize 2,5 ile 4 Hertz arasi diken dalga desarjlardan olusur.
Diken dalga desarjlan genellikle duzensizdir ve siklikla preiktal ve postiktal
yavaslama mevcuttur.
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GORUNTULEME

» Beyin manyetik rezonans goruntuleme(MR), CCAE olan
cocuklarda normaldir ve hastalann tipik klinik ve EEG
bulgular varsa taniicin yapisal géruntuleme gerekli
degildir.

» YUksek cOzunurluklU goruntulemeler, bulgularin
fonksiyonel ve klinik Snemi kesin olmamasina ragmen,
cesitl beyin bdlgelerinde ince anatomik varyasyonu
gostermek icin kullanilmistir.



CCAE oykU, fizik muayene ve video-
EEG bulgularina dayanarak teshis
edilir.

Tani Kriterleri;
Baslangic yasi 4 ile 10 arasindadir.
Normal norolojik ve gelisimsel durum.

Ani ve ciddi bilin¢c kaybi ile kisa(4-20sn) ve
sik(gunde onlarca) goérulen absans
nobetler.

Jeneralize, ritmik yaklasik 3Hz'de diken
dalga desarjlari.




AYIRIC| TANI

» CCAE'nin ayinct tfanisinda ilk adim paroksismal olaylarn
dogasini tanimlamak ve bunlarin tipik absans ndbetleri
veya nonepileptik dalma olup olmadiklarini
belirlemektir. Bunu yapmak genellikle kolaydir ve
genellikle sadece kisa bir video EEG gerektirir.



AYIRIC| TANI

NON-EPILEPTIK DALMALAR: Epileptik olmayan bakis
nobetleri normal cocuklarda, Dikkat Eksikligi ve
Hiperaktivite Bozuklugu, Otizm ve zeka geriligi olanlarda
gOrUlebilir. Tipik absans ndbetin aksine bakis ndbetler,
taktil ve vokal uyarilarla kesilebillir, fiziksel aktivite sirasinda
nadiren ortaya cikar ve hicbir zaman otomatizmalar veya
diger motor belirtilerle birliktelik gostermez.



» CCAE' ye ek olarak, fipik absans nobetler; Juvenil Absans Epilepsi,
Juvenil Myoklonik Epilepsi ve nadir gorulen Tip1 Glukoz Tasiyici
Eksikligi Sendromu vakalar dahil olmak Uzere diger jeneralize
sendromlarnda da gorUlebilir.



AYIRIC| TANI

JUVENIL ABSANS EPILEPSI: JAE, tipik absans epilepsi ile
karakterize olan ancak baslama yasi 10-12 arasi pik olan
jenaralize bir epilepsidir. Daha sonraki baslangi¢c yasina ek
olarak, JAE'nin ayirt edici ozellikler; hastalarnn yaklasik
beste birinde miyoklonik nobetleri ve CCAE'de nadir

gorulen jeneralize tonik klonik nobetlerin gorulme sikligini
icerir.




AYIRIC| TANI

JUVENIL MIYOKLONIK EPILEPSI: JUvenil Miyoklonik Epilepsili
hastalarnn yaklasik yuzde 20 ila 40" inda, fipik olarak
miyoklonik nobet ve jeneralize tonik-klonik nobetlerin
baslamasindan birkac yil dnce baslayan, tipik absans
nobetleri vardir. CCAE ile karsilastinldiginda, JME'de
meydana gelen absans nobetler daha hafif ve kisadir ve
EEG’deki diken- dalga desarjlan genellikle biraz daha
yUksek frekanstadir(yani, 4 ila 6 Hz).



AYIRIC| TANI

GLUT1 EKSIKLIGi SENDROMU:

» Erken baslangicli absans nobetleri olan hastalarda (yani
<4 yas), Tip 1 Glukoz Tasiyici Eksikligi Sendromu da
dusunUimelidir.

» GLUTI eksikligl, kan beyin bariyeri boyunca bozulmus
glikoz tasinmaisi ile karakterize genetik bir hastaliktir. Tani
dUsuk beyin omurilik sivisi glikoz duzeyi gosteriimektedir
ve cogu durumda SCL2A1 icin genetik testlerle
dogrulanabilir.



» Atipik absanslar veya farkll 6zelliklere sahip olan
absanslar, Lennox-Gastaut Sendromu, miyoklonik
absanslari olan epilepsi veya goz kapagi miyoklonisi
olan epilepsi gibi daha agir epilepsi formalarnda
gOzlenir.



iLK BASAMAK TEDAVi:

» CCAE olan cogu cocukta etosuksimid ve valproat ilk secenek
tedavi olarak dnerilmektedir.

» Ikiilac da Talamus néronlarinda dusik esikli Ca akimini( T akimi)
azaltrr.,



VALPROAT

» Ulkemizde ilk tercih olarak kullanilan Valproik asit (VPA), %88-95 oraninda
nobetleri durdurur. Ancak karaciger toksisitesi, pankreatit, hematolojik
anormallik/frombositopeni, kilo alma ve sac ddékulmesi gibi ilac yan efkileri
acisindan takip edilmelidir.

» Absans fipi ndbetler icin baslangic dozu olarak 15mg/kg/gun den
baslanilabilir , daha sonra ndbetleri kontrol altina alincaya kadar haftalk 5-
10 mg/kg/gun seklinde artis yapilabilir. Maksimum 60 mg/kg’a cikilir.

(Cocuk Dergisi 2018;18(1):10-12 doi:10.5222/].child.2018.09327)



ETOSUKSIMID

» Tipik baslangic dozu, altl yasindan kucUk cocuklar icin iki
bolunmuUs dozda 5 ila 10 mg/kg/gun ve alfl yasindan
buyUk cocuklar icin gunde iki kez 250 mg’drr.



TEDAVI

Cogu durumda, ndbetler birinci basamak tedavisine yi
yanit verir ve ergenlikten dnce yatisir. Antfiepileptik ilag
tedavisiyle en az 2 yil nobetsiz bir donem saglanmalidrr.
Bu sUreden sonra antiepileptik ilaclarn kademeli olarak
azaltilmasi dusunUlebilir.



e

CCAE saglikh cocuklarda da ortaya cikabilen tipi absans ndbet ile
&karok’rerize jeneralize bir epilepsidir.

b
CCAE su anki ILAE siniflandirma sistemine gore varsayillan genetik
\nedeni olan bir epilepsi sendromu olarak siniflandinimaktadir.

h
Ortalama baslangic yasi 6 olup, hastalarin bUyUk cogunlugu 4-10
korasmdodlr.

h
Tipik absans ndbet 10 saniye suren ani baslangich ve bitisli derin biling
kkoyb| olarak gorUlur.

h
Komorbid dikkat eksikligi ve Hiperaktivite bozuklugu ve Anksiyete
Kycuygmdw.




Tipik absans nobetlerin klasik EEG paterni, hiperventilasyon ile kolayca provoke
edilen jeneralize 3 Hz diken dalga desarj donemlerinden olusur.

-
Cocuklarda tipik absans epilepsinin ayirici tanisi; normal gelismis, dikkat eksikligi ve
hiperaktivite bozuklugu, otizm ve zeka geriligi ile birlikte gorulebilen nonepileptik

Lboklg nobeftleriicerir.

p

Tipik absans ndbetler JAE, JME gibi baska jeneralize epilepsilerde de gorulebilir.
&

/&

Yeni tani almis cocuklarda birinci basamak tedavi olarak valproat ve etosuksimid
onerilir.
A




