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OLGU 1 

• 7 yaş 2/12 kız hasta 

 

• Nöbet geçirme 



HİKAYE 

• Onsekiz aylıkken boş bakma ve davranışta 
duraksama şeklinde nöbetleri başlamış  

• Dış merkezde  takibe alınmış ve levetirasetam 
tedavisi verilmiş 

• Nöbet kontrolü sağlanamayınca, 4 yaşında 
levetirasetam kesilip valproik asite geçilmiş 

• Valproik asit tedavisi altında nöbet sıklığında 
azalma olan hasta takibinin devamı için 
kliniğimize başvurdu 



ÖZGEÇMİŞ 

• Antenatal: Takipli, sorunsuz gebelik 

• Natal: G1P1 anneden, 38 hafta, 3200 gr normal doğum  
• Postnatal: Yaşamının 2. gününde indirekt 

hiperbilirubinemi sebebiyle 1  gün fototerapi almış 

• Aşıları tam  
• Desteksiz oturma 7 ay, yürüme 13 ay, ilk kelime 1 yaş, 

cümle kurma 2 yaşında  
• 1. sınıfa gidiyor, okuma-yazmayı öğrenmiş ancak okul 

başarısı iyi değil 
 



SOYGEÇMİŞ 

Anne - baba akrabalığı yok. 
Anne: 35 yaş, SS 

Baba: 42 yaş, epilepsi tanılı (23 yaşında tanı 
almış, levetirasetam kullanıyor) 
1.Çocuk: Hastamız 

2.Çocuk: 1 yaş, K, SS 



FİZİK MUAYENE 

• BÇ: 51 cm (33p) 

• Bilinci açık, koopere ve oryante 

• IR +/+, Kraniyal sinirler intakt 

• DTR normoaktif 

• Serebellar muayenede özellik yok 

• Kas gücü dört ekstremitede 5/5 

• Diğer sistem muayeneleri olağan 

 



HANGİ TETKİKLERİ PLANLARIZ? 



LABORATUVAR 
Hemogram 

WBC: 10200 

HGB: 12,4 g/L 

HCT: % 36,1 

MCV: 84,5 fL 

PLT: 238 000 

Biyokimya 

Glukoz: 73,1 mg/dL LDH:240 U/L 

BUN: 4,7 mg/dL Amonyak: 35.2 ug/dL 

Kre: 0.33mg/dL Laktat: 9 

Na/K: 136 / 4,4 mmol/L T.protein:72.6 g/L 

Cl:102 mmol/L Albumin: 43,4 g/L 

Ca/P: 9.2/5 mg/dL CRP: 8  mg/L 

Mg:2,12 mg/dL Ü.asit: 4 mg/dL 

AST/ALT:26,5 /9,5  U/L CPK: 84 U/L 

T.Bil/D.Bil:0.32/0.13mg/dL Vitamin B12: 925 ng/L 

ALP: 168 U/L Vitamin D: 8,2 ng/mL 

Ph:7.37/PCO2:41/cHCO3: 23,7 



• Kraniyal MRG: normal 

 

• Hastanın dış merkezde çekilen EEG sinin 
anormal olduğu söylenmiş, trase görülmedi 

• 1. EEG : Seyrek olarak hemisfer ön 
bölgelerinden kaynaklanan fokal epileptiform 
deşarjlar görülmüştür. 

• 2. EEG (İlk EEG’den 1 yıl sonra): Normal  



İLK EEG 



DENVER II GELİŞİMSEL TESTİ 

• Takvim yaşı 7 iken yapılan 

 

Kişisel & sosyal gelişim 5.5-6 yaş;  
İnce motor gelişimi 6.5-7 yaş,  
Dil gelişimi 6.5-7 yaş  
Kaba motor gelişimi 4.5-5 yaş 



OLGU 2 (BABASI) 

• 42 yaş erkek  
 

• 2-3 senede bir tekrarlayan nöbet 



HİKAYE 

• İlk nöbeti 23 yaşındayken iftardan bir saat 

önce olmuş ve epilepsi tanısı konularak 
levetirasetam başlanmış. 

• Nöbetleri; genellikle açlık dönemlerinde olan 
ve iki-üç senede bir tekrarlayan jeneralize 
tonik klonik vasıflı nöbetlermiş.  

• Bazı nöbetlerinden birkaç saat önce kelimeleri 
tekrar etme (ekolali) atakları olabiliyormuş. 



ÖZGEÇMİŞ- SOYGEÇMİŞ 

Miadında, NSVY ile doğum 

Postnatal öyküde özellik yok 

Lise mezunu, profesyonel kaleci 

 

Anne-baba akrabalığı yok 

4 kardeşi var, SS 

Ailede başka nörolojik hastalık yok. 



OLGU 2’NİN EEGSİ 



 

 

• Ön tanınız nedir?  
• Hangi tetkikleri 

planlarsınız?  
 

 

• Baba ve çocukta epilepsi  

• Açlıkla tetiklenen nöbet 
• Hafif bilişsel gerilik 

 

 











GENETİK ANALİZ SONUCU 

• SLC2A1 geninde C.50G>A (p.Gly17Glu) VUS 
(belirsiz öneme sahip bir varyant) mutasyon  

• Otozomal dominant, heterozigot 

• Baba ve kızında saptanmış 





LP SONUÇLARI 

Bos glukoz Kan glukoz  BOS/kan glukozu 

Hastamız  34 mg/dL 
 

77 mg/dL 
 

%44 

Babası  46 mg/dL 
 

99 mg/dL 
 

%46 

GLUT-1 EKSİKLİĞİ SENDROMU 



TAKİP 

• Çocuk metabolizma polikliniğine yönlendirildi. 
• Modifiye ketojenik diyet başlandı. 



GLUT-1 EKSİKLİĞİ SENDROMU 





 



GLUKOZ TAŞIYICI TİP 1 EKSİKLİĞİ 
SENDROMU  

• Nadir genetik-metabolik bir hastalıktır (4.2 / 100,000). 

 

• Glukozun kan-beyin bariyeri ve diğer dokulardan geçmesini 
sağlayan GLUT-1 isimli proteinin eksikliğinden kaynaklanır. 





GENETİK 

• Kan-beyin bariyerinden beyne glikoz 

taşınmasını kolaylaştıran glikoz taşıyıcı tip 
1'i kodlayan SLC2A1 genindeki patojenik 

varyantlar neden olur. 





TARİHSEL SÜREÇ  

• İlk olarak 1991 yılında De Vivo ve çalışma 
arkadaşları tarafından tanımlanmıştır.  

• Gelişimsel gecikmesi, nöbeti ve beyin omurilik 
sıvısında açıklanamayan düşük glikozu olan 
(hipoglikoraksi) iki çocuğa atıfta 
bulunulmuştur.  

• Yedi yıl sonra, bu durumun altında yatan genin 
SLC2A1 olduğu belirlenmiştir. 



KLİNİK ÖZELLİKLERİ 

• Epilepsi  

• Gelişimsel gecikme  
• Mikrosefali veya baş büyümesinin yavaşlaması  
• Paroksizmal göz- kafa hareketleri 

• Hareket bozukluğu 

Wang D, Pascual JM, De Vivo D. Glucose transporter type 1 deficiency syndrome [updated 2018 Mar 1]. In: GeneReviews, Adam MP, Mirzaa GM, Pagon RA, et al (Eds), University of Washington, Seattle 
(WA) 1993. Available at: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1430/ (Accessed on July 25, 2022) 



KLİNİK ÖZELLİKLERİ 



GLUT1 EKSİKLİĞİNE BAĞLI EPİLEPSİDE 

• Nöbetler genellikle üç yaşından önce çeşitli 
jeneralize nöbet tipleri (özellikle miyoklonik, 
miyoklonik-atonik, jeneralize tonik-klonik) ve 
atipik veya erken başlangıçlı absans nöbetler 
 

• Sabahın erken saatlerinde veya açken ortaya 
çıkan nöbetlerErken başlangıçlı (dört yaşından 
önce) absans epilepsisi olan çocukların yaklaşık 
yüzde 10'unda Glut1ES vardır; bu nedenle, bu 
nöbet profiline sahip çocuklar Glut1ES için 
değerlendirilmelidir. 
 



• Farklı çalışmalar ve vaka sunumlarında da 
erken yaşta başlayan absans veya ilaca 

dirençli idiopatik jeneralize epilepsilerde 
SLC2A1 mutasyonu gösterilmiştir.  

• Uluslararası Epilepsi Savaş Derneği (ILAE) de 
son uzlaşı raporlarında 4 yaş altında absans 
epilepsi tanısı almış her vakada GLUT-1 
hastalığının taranmasını önermektedir.  



HAREKET BOZUKLUKLARI 

• Karakteristik özelliğidir 

• Kalıcı veya paroksismal olabilir 

• Klasik olarak yemekten önce ortaya çıkar ve 
yemek sonrası hafifler 

• Paroksismal hareket bozuklukları hastaların 
yaklaşık %75’inde görülür ve paroksismal göz-
baş hareketleri ile paroksismal egzersize bağlı 
diskinezi (PED) en sık görülenlerdir 



HAREKET BOZUKLUKLARI 

• Erken süt çocukluğu döneminde, tekrarlayıcı, çok 
yönlü, sakkadik, sıklıkla baş hareketiyle aynı yönde  
paroksismal baş-göz hareketleri, epileptik nöbetlerden 
sonra ikinci en sık başlangıç bulgusudur. 

 

• Çocukluğun ilerleyen dönemlerinde diğer paroksismal 
olaylar (istemsiz hareket, ataksi, güçsüzlük/paralizi) 
ortaya çıkabilir.  
 

• Yetişkin yaşlara doğru kademeli olarak paroksismal 
olayların sıklık ve şiddetinin azalmaktadır. 
 



GLUT-1 EKSİKLİĞİ NE ZAMAN 
DÜŞÜNÜLMELİ? 

• Erken başlangıçlı ilaçlara dirençli epilepsi  
   - fokal ya da jeneralize 

• Erken başlangıçlı (<4 yaş) absans epilepsi 

• OD kalıtım özelliği gösteren IGE 

• Ketojenik diyetle nöbet kontrolü sağlandıysa 

• Herhangi bir yaşta açıklanamayan paroksismal olaylar 

• Paroksismal göz ve baş hareketleri 

• Açıklanamayan hareket bozukluğu  
• Egzersizle tetiklenen paroksizmal diskinezi 

• Edinsel mikrosefali 
 



TANI  

• 1. EEG 

 

İnteriktal EEG normal olabilir. 

Bazen fokal yavaşlama veya epileptiform 
deşarjlarla birlikte EEG zemininde yavaşlama 
görülebilir 

İki yaşından büyük çocuklarda genellikle 
jeneralize 2,5 Hz diken dalga paterni 
görülebilir. 

 



TİPİK ABSANS EEG ÖRNEĞİ 



ATİPİK ABSANS EEG ÖRNEĞİ 



TANI 

• 2. MRG 

 

%25 civarında 

 

Subkortikal U fiber hiperintensitesi  

Genişlemiş perivasküler boşluklar 

Genişlemiş ventriküller  
Gecikmiş miyelinizasyon 



TANI 

3. LOMBER PONKSİYON 

 

Kan glukozu normalken; düşük BOS glukoznu 
(hipoglikoraksi = <50 mg/dL ) gösteren lomber 
ponksiyonla 

BOS laktat ile protein düzeyi ve hücre sayımı 
normal 

 

   Eritrositlere 3-O-metil-D-glikoz alımı  
 



GENETİK 
 

• En sık otozomal dominant (OD) kalıtılır.  
• Bireylerin yaklaşık %90’ında, de novo 

heterozigot patojenik varyant bulunurken; 
yaklaşık %10'unun klinik olarak etkilenmiş bir 
ebeveyni vardır.  



TEDAVİ 

• Glut1ES lu her yaştan hasta için, teşhis 
konulduktan sonra mümkün olan en erken 
zamanda ketojenik diyet tedavisine (KDT) 
başlanması önerilmekte  

• Ketojenik diyet, Glut1DS ile ilişkili nöbetlerin 
tedavisinde etkilidir, ancak asıl amaç, 
nörogelişimsel gerilemeyi yavaşlatmak veya 
önlemektir.  

 



KETOJENİK DİYET 

• Birinci basamak tedavidir.  

• Beyin için alternatif bir enerji kaynağı olan ketonu 
yükseltir. 

• KDT dışındaki tedaviler (örneğin nöbet önleyici ilaçlar), 
Glut1ES’nun altta yatan metabolik kusurunu düzeltmez 

• Klasik ketojenik diyet veya modifiye adkins diyetinin 
nöbet kontrolündeki etkinliği kanıtlanmış olup; hastaların 
yarısından fazlasında antikonvülzan ilaç gereksinimi 
kalmadığı bildirilmiştir. 

• Hareket bozuklukları ve kognitif sorunlar da ketojenik 
diyet tedavisinden fayda görmektedir. 

 



EVE GÖTÜRÜLECEK  
MESAJLAR 

• GLUT1ES’nun fenotipik spektrumu geniş olduğu 
için özellikle; 
– Açlıkla tetiklenen nöbetler 
– Dört yaş altında başlayan absans nöbetleri 
– İlaca dirençli idiyopatik jeneralize epilepsiler 
– Etiyolojisi aydınlatılamamış hareket 

bozuklukları veya mikrosefali veya bilişsel 
gerilikle birlikte epilepsi varlığı 

GLUT1 eksikliğinden şüphelenilip BOS glukozu 
bakılmalıdır! 

 



TEŞEKKÜR EDERİM… 


