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10 aylik erkek hasta

fppt.com



SIKAYETI

Kasilma, ani sicramalar, gozlerde kayma
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Hikaye

6 aylik iken kasilma seklinde ndbet
merkeze basvurmus. Fenobarbital

eri olan hasta dis
oaslanan hastanin

nobetleri azalmis ve recete edilere

4 ay sonrasinda nobet sikligi artan
basvurmus.

< taburcu edilmis.
hasta tarafimiza
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OZGECMIS

*  PRENATAL: Annenin 4. gebeligi. Gebeligi boyunca dizenli doktor ve USG kontroll var. USG'de
cocugun gelisiminin normal oldugu séylenmis. Gebelik sirasinda sigara, alkol, radyasyon
maruziyeti, enfeksiyon, hastalik gecirme oykusu yok.

*  NATAL: 37 haftalik, sezaryen, 2750 gr olarak dogmus.
*  POSTNATAL: Dogar dogmaz aglamis. Solunum sikintisi olmamis, ikter 6ykisi yok
*  BESLENME: 6 ay sadece anne sltd almis. Hala anne siti+ ek gida almaya devam ediyor.

- BUYUME VE GELISME: Basini dik tutmaya 3 aylik, anneye giilimsemeye 3 aylik, destekli
oturmaya 6 aylik, desteksiz oturmaya 8 aylik iken baslamis.

* ASILAR: Asilar tam.

*  GECIRDIGI HASTALIKLAR: 6 ayliktan sonra baslayan non febril nébet hikayesi mevcut.
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SOYGECMIS

Anne: 35 yasinda, ev hanimi, sag-saglkli
Baba: 45 yasinda, isci, sag- saglikli

Anne ve baba arasinda akrabalik yok.

Kardesler:

1. cocuk: 20 yasinda, erkek, sag-saglikli
2. cocuk: 19 yasinda, kiz, sag-saglikl

3. cocuk: 14 yasinda, kiz, sag-saglikl

4. cocuk: hastamiz

Ailede sirekli hastalik 6ykusu yok.
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VITAL BULGULAR

 Ates: 36 °C

* Nabiz: 140/dk

« SS:25/dk

* TA:80/40 mm/Hg
* SPO2:%97

* Boy:74,5cm (71p)
* Kilo: 9700 gr (76p)
* Bascevresi: 47 cm (76p)
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FIZIK MUAYENE

« Genel durum: lyi
*  Cilt: Turgor, tonus dogal, 6dem siyanoz sarilik yok.Dokuintu, beyaz leke yok.
* Bas-Boyun: Sac ve sacl deri dogal, kafa yapisi simetrik, boyunda kitle LAP

yok.
* Gozler: Bilateral 1sik rekleksi dogal, pupiller izokorik

° SS: Her iki hemitoraks solunuma esit katiliyor. Toraks deformitesi yok. Ral
ve ronkus yok. Ekspiryum uzunlugu yok.

*  KVS:S1(+), S2(+) dogal S3 yok, ritmik, ek ses yok, AFN +/+

. GiSk: Batin rahat, defans-rebound yok, hepatosplenomegali yok, traube
acl

«  GUS: Haricen erkek anomali yok, testisler bilateral skrotumda
* NMS: Biling acik. Goz kontagi mevcut.
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TETKIK

WBC: 8.010 /mm?3
ANS: 2720/mm?
HGB: 11.3 g/dl
PLT: 461,000 /mm3
MCV: 74.0 fl

CRP: 0.09 mg/dl
Sedimentasyon: 15

B12:99 pg/ml (126.5-505)

Folik asit: 14,40 pg/ml (3.1-19.9)
Homosistein: 16,53 umol/L
Amonyak : 62 ug/dl

Laktat: 13 mg/dI

Kreatinin: 0,18 mg/dl
AST: 11 U/L

ALT: 27 U/L

Na: 138 mEg/L

K: 4.80 mEg/L

Ca: 10.1 mg/dl
Albiimin: 4.27 g/dI
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EEG
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EEG

* Yogun fokal ve jeneralize epileptiform anomali ile
Zzaman zaman supresyon donemlerinin eslik ettigi
ile uyumlu olarak degerlendirilmistir.
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ON TANILAR ????
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KLINIK IZLEM

« Cocuk noroloji polikliniginde \West sendromu tanisi
konulan hastada olasi B6 vitamin bagimliligi
dislamak i¢in servisimizde 3 gun parenteral B6

vitamini tedavisi planlandi.

 Kilinik ve elektrografik yanit alinamayan hastada
ACTH, Vigabatrin ve B12 tedavisi baslandi.
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\»

WEST SENDROMU (INFANTIL SPAZIVI)

Dr.West tarafindan 1841 yilinda bildirilmis.
Insidans 1.6-5.0/10.000
Bebeklik donemine 0zgu ,epileptik ensefalopatidir.
Ik yastaki epilepsi olgularinin %25'i
Tum pediyatrik epilepsi olgularinin %2-8’i

v Infantil spazm tipinde nébetler,

v Psikomotor gelisimde duraklama/gerileme

v' EEG’de hipsaritmi
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ETYOPATOGENEZ

* Etyopatogenez tam olarak bilinmemektedir.

* [nfantil spazmlarin beyin korteksi ile beyin sapi yapilari
arasindaki bozulmus etkilesimleri yansittigina ve temelinde
SSS maturasyon dizeyinin dnemli rolG olduguna, beyin
mattirasyon yasindan geri olan bebeklerde beyinde hasar
meydana getiren herhangi bir olayin bu sendroma neden
olabilecegine inaniimaktadir.
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ETYOPATOGENEZ
 |diopatik-----1/3

* Semptomatik ;

v Prenatal : Gelisimsel beyin anomalileri,fokal veya yaygin displaziler,

tuberoskleroz gibi nérokutan hastaliklar, IU enfeksiyonlar, trisomi 21
vb

v" Perinatal: Hipoksik iskemik ensefalopati, travma, intrakranyal
kanama, enfeksiyonlar

v Postnatal: Menenjit, neonatal hipoglisemi, ensefalit, metabolik
hastaliklar ( fenilketoniiri,mitokondriyal ensefalopati, biotidinaz
eksikligi ,MSUD vb), genetik nedenli epileptik ensefalopatiler
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KLINIK

* Yenidogan donemiile 4 yas arasindaki herhangi bir zamanda
baslayabilir.
— %90 ilk 1 yas en sik 3-7 ay arasi

* Tipik spazmlar boyun govde ve iki taraf ekstremitelerin fleksor
veya ekstansor kas gruplarini tutan, cogu 0.5-2 sn suren ani
kasilmalar seklinde gozlenir.

 Semptomatik etyolojili olgularda atipik spazmlar (subtle
spazmlar)gozlenebilir(ytz,gdz,boyun,omuz kaslari)
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TANI

v Infantil spazm tipinde nobetler,
v Psikomotor gelisimde duraklama/gerileme
v EEG’de hipsaritmi

3 kriterden 2 tanesinin bulunmasi tani koydurucudur.
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AYIRICI TANI

v" Selim myoklonik epilepsi

v Agir myoklonik epilepsi (Dravet Sendromu)

v’ Erken infantil epileptik ensefalopati (Ohtohara S.)
v Erken myoklonik ensefalopati

v Lennox-Gestaut ( 2 yasindan biyuk )

v" Selim ailevi infantil konviilsiyonlar
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TEDAVI VE PROGNOZ

e Standart bir tedavi protokoliu yok
v" ACTH/steroid
v’ Vigabatrin
v’ Pridoksin
v’ Valproat
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TEDAVI VE PROGNOZ

Hedef: Mimkiin olan en kisa zamanda nobetlerin kontrol
altina alinmasi ve hipsaritmilerin giderilmesi.

Idiopatik etyoloji,gec baslagic,tedaviye hizli yanit iyi prognoz
ile iliskilidir

Erken tani : Infantil spazmlar basladiktan sonraki 1 ay icinde
tedavi edilenlerde iyi prognoz

Tum olgularin %50 sinde spazm 2 yasindan once kaybolur,
%70inde agir mental gerilik,davranis bozuklugu,%25-50 sinde
Lennox-Gestaut Sendromu gelisir

Sadece % 5-10 olgu, normal veya normale yakin zeka gelisimi
gosterebilir.
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e TESEKKURLER...
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