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1. GIRIS VE AMAC

Cocuk sagligi ile ilgili veriler toplumun sosyoekonomik kosullari, kiiltiir
diizeyi, ¢evre sagligi kosullari, saglik hizmetlerinin niteligi ile yakin iliski gosterir ve

toplumun gelismislik diizeyini gosterir.

Cocuk sagligi ile ilgili olan verilerden 6zellikle bes yas alt1 cocuk 6liim hiz1
ve bebek Oliim hizi bu anlamda 6nem tasiyan olgiitlerdir. Tiirkiye Niifus ve Saglik
Arastirmast (TNSA)’nin en son 2013 yilinda yayimlanan raporunda bebek oliim hizi
binde 13,¢ocuk 6liim hizi binde 2, bes yas alt1 6liim hiz1 binde 15 olarak bulunmustur
(1). Tirkiye saglik verileri agisindan gelismekte olan iilke 6zellikleri gostermektedir. Bu
veriler dogrultusunda tim {lkeler kendi demografik ozellikleri ve sosyoekonomik
durumlarin1 goz Oniine alarak, ¢ocuk sagligi ve hastaliklart konusuna dikkat etmekte, bu

konudaki yatirim projelerini belirlemekte ve egitim programlarini diizenlemektedir.

Cocuklarin norolojik gelismesinin saglikli olmasi, genel ¢cocuk ve toplum
sagligr agisindan biiyiik 6nem tagir. Tan1 ve tedavisi zor olan ndrolojik hastaliklarin
onlenmesi konusunda anne karnindan itibaren baslayan izlemlerle saglikli ndrolojik
gelisimin saglanmasi ve koruyucu hekimligin 6n plana ¢ikarilmasi 6nlenebilen noérolojik
hastaliklar agisindan biiylik 6nem tasimaktadir. Ayni1 zamanda agir ndrolojik sekelli
hastalarin toplumsal {iretime katilamamasi, bakim ve tedavileri icin siirekli ulusal
gelirden 6nemli miktarda pay ve emek ayrilmasi bu hastaliklar1 toplumsal bir sorun

haline getirmektedir.

Cocuk Norolojisi Bilim Dali, ¢cocuklarda (0-18 yas) norolojik sorunlarin
gelisimini Onlemek, tan1 koymak, miimkiinse tedavi etmek ve norolojik sorunlu
cocuklarin yasam kalitesini arttirmak ve ¢ocuk Oliimlerini Onlemek amaciyla
multidisipliner olarak c¢alisan bir bilim dalhidir. Bu bilim dali febril konviilziyon,
epilepsi, SSS gelisim anomalileri, zeka gerilikleri ve eslik eden durumlar, dil gelisim
gerilikleri, yiirlime bozukluklari, hareket ve denge bozukluklari, uyku bozukluklari,
serebral palsi, kas hastaliklari, periferik sinir hastaliklari, SSS’ni tutan vaskiiler ve

otoimmun hastaliklar gibi hastaliklarla ilgilenmektedir.



Calismamizda amacimiz Adnan Menderes Universitesi Uygulama ve
Arastirma Hastanesi ¢ocuk ndroloji poliklinigine bagvuran hastalarin sosyodemografik
Ozelliklerini belirlemek, dogumdaki 6zellik, ailede benzer hastalik gibi etkenlerin
hastalik gelisiminde ne denli pay1 oldugunu 6ngdrebilmek, onlenebilir, tan1 ve tedavi
edilebilir norolojik hastaliklar agisindan ¢ocuk saghigi egitiminde one ¢ikarilacak
konular1 belirlemek, ¢ocuk sagligi ve hastaliklar1 uzmanlik egitimine katkida bulunmak

istedik.



2. GENEL BIiLGILER

Bu bolimde c¢ocuk ndrolojisi pratiginde sik goriilen hastaliklar hakkinda

bilgi verilecektir.
2.1. EPILEPSI:

Diinya Saglik Orgiitii (DSO) epilepsiyi; beyin hiicrelerindeki bozukluk sonucu ortaya
cikan, tekrarlayict nobetler ile seyreden durum olarak tanimlamaktadir. Pratikte ¢ok sik
karistirtlmakla birlikte nobet/ konviilziyon ve epilepsi birbirinden farkli tanimlardir.
Epileptik ndbet, bir grup serebral néronun ani, anormal ve asir1 bosalimina bagl olarak
gecici bulgu ve /veya semptomlarin ortaya ¢ikmasidir. Bu tanima bagli olarak epileptik
nobet zamansal olarak kesin bir baslangici ve bitisi olan gegici bir durumdur (2).
Epilepsinin varligindan s6z edilebilmesi i¢in en az iki ndbet gecirilmesi gerekir. Bazi
epilepsi hastalarinda, cesitli bilissel, psikolojik ve sosyal bozukluklar, bu durumun

pargasi olarak goriilebilir.
2.1.2. Epidemiyoloji

Cocukluk cagi epilepsi ¢aligmalarinda epilepsinin yillik goriilme insidansi
gelismekte olan iilkelerde 100,000°de 61-124, gelismis iilkelerde ise 100,000°de 41-50
arasinda degistigi saptanmistir (3). Goriilme insidans1 yasamun ilk yilinda 100,000°de
150 iken, 9 yasindan sonra 100,000°de 45-50’ye diiser (3).

Serdaroglu ve ark. (4) 2004 yilinda Tiirkiye’de 0-16 yas ¢ocuklarda yapilan
bir ¢alismasinda epilepsi prevelans: binde sekiz bulunmustur. Bu ¢alismada hastalarin
%55,2’sinde jeneralize, %39 unda parsiyel epilepsi iken %5,8’inde ise tanimlanmamis
epilepsi tanist mevcuttur. Aymi calismada yas, yasadigi sehir, dogum sekli, sosyal ve
ekonomik durum farkliliklar1 anlamli bulunmaz iken, erkek cinsiyet, preterm ve
postterm dogum Oykiisii, epilepsi gelisme riskini anlamli olarak arttirmistir. Yenidogan
doneminde ise term bebeklerde ndbet insidanst 1-3/1000 canli dogum iken,

preterm/diisiik dogum agirlikli bebeklerde term bebeklerden 10 kat fazladir (5).



2.1.3. Etyoloji

Tekrarlayan nobetlerin, genetik yatkinlik, altta yatan ndropatolojik
degisiklikler, sinir hiicreleri ve bu hiicrelerin baglantilarindaki kemofizyolojik
dalgalanmalardan kaynaklandig1 diisiiniilmektedir. Etyolojide yer alan faktorler yas
gruplarma gore farklilik gdstermektedir. Enfeksiyonlar, hipoksi, metabolik/toksik
nedenler, kafa travmalari, santral sinir sistemi (SSS) timorleri, genetik/herediter
hastaliklar, dejeneratif hastaliklar, intrakranial kanama/infarkt gibi etyolojide pek cok
sebep yer almakla birlikte cogunlukla neden idiyopatiktir. Degisik ¢alismalarda 6zgiil
bir etyoloji ancak %30-35 olguda saptanabilmistir (6).

2.1.4. Genetik Faktorler

Genetik alaninda yapilan ¢alismalar epilepsili olgularin %40°na yakininda
etyolojinin genetik temeli oldugunu gostermektedir (7). Kromozom bozukluklar1 ve
Mendeliyen kalitim gosteren hastaliklar epilepsi nedenleri arasinda 6nemli bir yer tutar.
Mendeliyen kalitim gdsteren epilepsiler iki biiyiik baslik altinda toplanabilir: Iyon
kanallarinin etkilenmesiyle olusan ve otozomal dominant (OD) kalitim gosteren
idiopatik epilepsiler; beyin malformasyonlariyla veya yapisal beyin anomalileriyle

giden semptomatik epilepsiler (8,9).

Ornegin afebril ndbeti olan ¢ocuklarda sodyum kanal genindeki (SCN2A1)
veya GABA reseptor geninde (GABRG2) mutasyonlar olabilir. CACNATA kalsiyum
kanal genindeki mutasyonlar ¢ok farkli klinik fenotipik 6zelliklere (ailesel hemiplejik
migren, epizodik ataksi ve epilepsi) yol agabilir (9). Yine LGI1 isimli gendeki
mutasyonlar da isitsel ozellikli parsiyel epilepsi, mezial temporal lob epilepsisi, febril
nobetler ile seyreden temporal lob epilepsisi ve gelisimsel gecikme ile seyreden
temporal lob epilepsisi gibi ¢ok farkli fenotipik 6zelliklerle karsimiza c¢ikabilir (10).
Epilepsinin etyolojik arastirmasinda belirgin bir sebep gosterilemezse ve hastalifa zeka

geriligi eslik ediyorsa kromozom analizi yapilmasi 6nerilmektedir.
2.1.5. Noropatolojik Faktorler

Nobet, beyni etkileyen herhangi bir patolojik siire¢ sonucu ortaya ¢ikabilir.

Nobete yol agan nedenler major gelisimsel anomaliler, asfiksi-hipoksi sonras1 degisiklik



ve gri maddedeki disgenetik lezyonlar olabilir. Nobet sistemik etkilerin yani sira tek
basina beyin hasar1 yapabilir. Hasar, artmis noronal aktivite ve dolasimdaki bozulmaya
eslik eden metabolik ihtiyaclarin artmasi ve bunlara kombine olarak hipertermi,

hipoglisemi, hipotansiyon ve hipoksi sonucu ortaya ¢ikmaktadir (11).
2.1.6. Siniflandirma

Epilepsi hastaligimin dogru sekilde siiflandirilmasi dogru ve etkin tedavi
icin ¢cok dnemlidir. Uluslararasi epilepsi ile savas dernegi (ILAE) 1969 yilindan itibaren
epilepsi simiflamasin1  bir standarta baglamak i¢in siirekli komisyon raporlari
sunmaktadir. Epilepsi ve epileptik sendromlarin siniflandirilmasi iki ana eksen iizerine
oturur. Birinci eksen lokalizasyon ile iligkili iken 2. eksen etyoloji ile ilskilidir. Uygun
bir siniflandirma ile hastalik ¢oklu tedaviye gerek kalmadan tedavi edilebilir. ILAE ’nin
1985 yilinda yayinladigi rapora gore epileptik nobet siniflamasi asagidaki sekildedir
(17).

Tablo 1. Epileptik nobetlerin lezyon yerlesimine gore siniflamast

I. PARSIYEL (FOKAL-LOKAL) NOBETLER

1. Motor bulgular
2. Somatosensoryel veya 6zel duysal semptom
3. Otonomik semptom, bulgular

4. Psisik semptomlar

II. JENERALIZE NOBETLER

1. Absans

2. Myoklonik nébetler

3. Klonik ndbetler

4. Tonik nébetler

5. Tonik- klonik nobetler

6. Atonik (astatik ) nobetler

I11. SINIFLANDIRILAMAYAN NOBETLER

Parsiyel veya jeneralize olarak siiflandirilamayan ndbetler

Epilepsi ve epileptik sendromlarin 1989 yilinda ILAE tarafindan yapilmis
siniflamasi tablodaki gibidir (12).



Tablo II. Epilepsilerin ve epileptik sendromlarin siniflamasi (ILAE 1989)

1. Lokalizasyona bagh ( fokal, lokal, parsiyel) epilepsiler ve sendromlar

1.1. idyopatik (yasa bagh baslangic)
Santrotemporal dikenli selim ¢ocukluk ¢ag: epilepsisi
Oksipital paroksizmali ¢ocukluk ¢ag1 epilepsisi
Primer okuma epilepsisi
1.2. Semptomatik
Temporal lob epilepsisi
Frontal lob epilepsisi
Parietal lob epilepsisi
Oksipital lob epilepsisi
Cocukluk caginin kronik progresif epilepsia parsiyalis kontinuasi
Spesifik faktorlerle uyarilan nobetlerle karakterize sendromlar
1.3. Kriptojenik

II. Jeneralize epilepsiler ve sendromlar

2.1. idyopatik (yasa bagh baslangi¢-yas sirasina gore siralanmistir)
Selim ailesel yenidogan konviilziiyonlar
Selim yenidogan konviilziyonlari
Siit cocuklugunun selim miyoklonik epilepsisi
Cocukluk ¢agi absans epilepsisi (piknolepsi)
Jiivenil absans epilepsisi
Jiivenil miyoklonik epilepsi (impulsif petit mal)
Uyanirken gelen grand mal nobetli epilepsi
Diger jeneralize idyopatik epilepsiler
Belirli aktivasyon yontemleriyle uyarilan epilepsiler

2.2. Kriptojenik veya semptomatik (yas sirasina gore)
West sendromu (infantil spazmlar, Blitz-Nick-Salaam Kraempfe)
Lennox-Gastaut sendromu
Miyoklonik astatik nobetli epilepsi
Miyoklonik absansli epilepsi

2.3. Semptomatik

2.3.1. Spesifik olmayan etyolojili
Erken miyoklonik ensefalopati
(Supression-burst)' lu erken infantil epileptik ensefalopati
Diger semptomatik jeneralize epilepsiler

2.3.2. Spesifik sendromlar

I11. Fokal veya jeneralize oldugu belirlenemeyen epilepsiler

3.1. Jeneralize ve fokal nobetli epilepsiler
Yenidogan konviilziyonlari
Siit cocugunun agir miyoklonik epilepsisi
Yavas dalga uykusu sirasinda devamli diken-dalgali epilepsi
Edinsel epileptik afazi (Landau-Kleffner sendromu)
Diger belirlenemeyen epilepsiler
3.2. Jeneralize veya fokal ozelligi ayirdedilemeyenler (uykuda gelen grand mal
nobet olgular gibi)

IV. Ozel (6zgiin) sendromlar




2.1.6.1. Parsiyel Nobetler

Beynin bir bolgesindeki néronlarin desarji sonucu ortaya ¢ikan, klinik ve
elektroensefalografi (EEG) bulgusu bu anotomik lokalizasyon ile iligkili olan
nobetlerdir (13). Nobet sirasinda biling degisikligi olmasi (kompleks parsiyel) veya
olmamasina (basit parsiyel) gore ikiye ayrilirlar. Her iki tip de korteksin diger
bolgelerine yayilarak sekonder jenelarize nobetlere doniisebilir. Parsiyel ndbetler

jeneralize nobete doniislir ise tam biling kaybi olur.
2.1.6.2. Jeneralize Nobetler

Klinik ve EEG bulgularn ile nobetin baslangicindan itibaren her iki
hemisferin de diffiiz olarak olaya katildigi nobetlerdir (14). Jeneralize ndbetlerde
genellikle biling kaybi1 goriiliir, ancak bazi miyoklonik tipi ndbetlerde nobet o kadar
kisadir ki biling kaybi1 tam olarak degerlendirilemeyebilir. Nobet siiresi uzadikga
serebrumun uzak bdlgeleri, bazal gangliyonlar ve serebellumda hipoksik iskemik

harabiyete neden olabilir (11, 15).

Absans nobetleri: Genellikle yarim dakikadan daha az siiren, giin i¢inde
cok sayida tekrarlayabilen, ani baslangic ve bitisli nobetlerdir. Nobet sirasinda
yapilmakta olan aktivite aniden durur, hastada bos bakma seklinde dalma gozlenir.
Nobet sirasinda yutkunma, yalanma veya giysilerle oynama gibi basit otomatizmalar
veya klonik hareketler goriilebilir. Tipik absans ndbetlerinde EEG bulgusu ani
baslangicli 3 Hertz (Hz) jeneralize, simetrik diken-dalga komplekslerinin ortaya

cikmasidir (14).

Miyoklonik nébetler: Miyoklonus, kas gruplarinin istem dis1 ve hizh
kasilmasidir. Yiizde, govdede, bir veya birka¢ ekstremitede veya jeneralize olabilir. Tek
ndbet veya kiime seklinde ortaya ¢ikabilir. Uykuya dalarken veya uyanirken daha siktir.
EEG’de genellikle ¢oklu diken-dalga desarjlar1 ortaya cikar (16).

Tonik nobetler: Genellikle bir dakikadan kisa siiren, ekstansor kas

gruplarindaki ani tonus artist seklinde gbzlenen nébetlerdir (16).

Klonik nébetler: Tekrarlayici, ritmik klonik atimlar ile karakterizedir.

Ozellikle siit cocuklarinda daha sik goriiliir (16).



Atonik ndbetler: Ani tonus kaybi sonucu diismeler goriiliir. Yaralanmalar

siktir. Bu tiir ndbetlerde genellikle biling kayb1 olmaz (16).

Tonik-klonik nébetler: Daha once Grand mal olarak adlandirilan bu
nobetler en agir nobet tipidir. Primer olabildigi gibi basit veya kompleks parsiyel

ndbetlerin sekonder yayilmast sonucunda da gelisebilir (16).
2.1.6.3. Epilepsi/Epileptik Sendromlar
Bu boliimde sik karsilasilan epilepsi/epileptik sendromlardan bahsedilecektir.
a) Idiyopatik Parsiyel Epilepsi Sendromlari:

Santrotemporal dikenli selim c¢ocukluk cag1 epilepsisi (Rolandik
epilepsi): Cocukluk cagmin norolojik defisitle birlikte olmayan bening parsiyel
epilepsisidir. En sik okul cagi ¢ocuklarinda goriiliir (4-10 yas). Cocukluk caginin
idiyopatik epilepsileri arasinda en sik goriilen formudur. En sik nokturnal tonik klonik
ndbetler, bazen de diurnal basit parsiyel nobetler goriiliir. Tipik ndbet yiiziin yarisin
icerir. Ayni taraf kol nadiren de bacaga yayilabilir. Bu ndbet sirasinda hastanin bilinci
genellikle korunur. Uyku sirasinda gelen ndbetler jeneralize tonik nobete doniisebilir.
Tipik interiktal EEG bulgusu tek yanli bazen iki yanli ama birbirinden bagimsiz ve yer
degistirebilen yiiksek amplitiitlii santrotemporal bolgede fokal negatif difazik diken
ardindan yavas dalgadir. Bu aktivite genellikle uykuda artma gosterir (18). Prognozu
iyidir.

b. idiyopatik jeneralize epilepsi sendromlari:

Cocukluk c¢ag1 absans epilepsisi: Jeneralize her iki hemisferi de
ilgilendiren, hizli baslayip hizli sonlanan siklikla yiiz ifadesi degismesi, hareketsiz bos
bakis ve otomatizmlerle karakterize nobetlerdir. Cocukluk c¢agi ndbetlerinin yaklasik
%4’linii olusturmaktadir (18). Giin i¢inde ¢ok sayida absans ndbet goriiliir. En 6nemli
tan1 arac1 video EEG’dir. Baglangig¢ yasi 4 - 10, pik yas1 5 - 7 yastir. Kizlarda daha fazla

gorilmektedir.

Juvenil absans epilepsi: Cocukluk ¢ag1 absans epilepsisine olduk¢a benzer

bulgular1 vardir. Baslica farklari ise pubertede baslamasi, nobet frekansinin daha az



olmasi, jeneralize tonik klonik ndbetlerle (JTK) birlikteliginin daha fazla olmasi ve JTK
ndbetlerin siklikla absans nobetlerden dnce goriilmesidir. Baglangic1 7-17 yas, siklikla
10-12 yastir. Kiz ve erkeklerde esit siklikta goriiliir. EEG ¢ocukluk ¢agi absans

epilepsisine benzer ama c¢oklu diken olabilir (18).

Juvenil miyoklonik epilepsi (JME): JME, uyanirken goriilen miyoklonik
atimlar, hemen her hastada goriilen jeneralize tonik-klonik nobet ve hastalarin iicte
birinden fazlasinda goriilen tipik absans nobetleri ile nitelenir. Miyoklonik atimlar en
belirgin, en tipik nobet seklidir. Bunlar, uyanirken goriilen, {ist ekstremitede belirgin
kisa, ani, diizensiz, miyoklonik hareketlerdir. JME tiim epilepsilerin %5-10"unu

olusturmaktadir. Nobetlerin baslama yas1 12-18 yastir (ortalama 14,6 yas) (19).
c. Kriptojenik veya semptomatik jeneralize epilepsi sendromlari:

West sendromu: Karekteristik EEG bulgusu, hipsaritmi ve infantil spazm
tipi nobetler ve mental retardasyon triadi ile tanimlanan sendrom siit ¢ocukluk
doneminin en sik karsilasilan epileptik sendromudur. Infantil spazmlar %50-77 olguda
yasamin 3-7.aylarinda ortaya cikar. Erkek ¢ocuklarda biraz daha sik goriiliir. Ik MRG
incelemesi normal bulundugunda sendrom klinik 6zelliklerini siirdiiriiyor ise 18. ayda
inceleme yenilenmelidir. West sendromunun etyolojisinde %80-85 gdsterilebilir bir
neden vardir. Hipoksik iskemik zedelenmeye ait kortikal, subkortikal lezyonlar yaninda
serebral gelisim anomalileri ve metabolik/dejeneratif hastaliklara ait beyaz cevher sinyal
patolojileri MRG ile gosterilebilmektedir. Norokutandz hastaliklardan tuberosklerozise

ait tuberler de siklikla saptanabilen anormalliklerdir (20).

Lennox-Gastaut sendromu (LGS): Baslangici erken ¢ocukluk ¢aginda (1-
7 yas) olan, klasik triad1 polimorfik diren¢li ndbetler, mental retardasyon ve EEG’de 1,5
- 2,5 Hz’lik yaygin yavas diken dalga ve hizli aktivite paroksizmleriyle nitelenen bir
epileptik ensefalopatidir (21). Erkeklerde kizlardan biraz daha fazla goriiliir. West

sendromu yas ilerledik¢e Lennox-Gastaut Sendromuna doniisir.
2.1.6.4. Parsiyel Epilepsiler
e Temporal lob epilepsisi

¢ Frontal lob epilepsisi



¢ Parietal lob epilepsisi
¢ Oksipital lob epilepsisi

Oksipital Lob Epilepsisi: Kendiliginden ya da gorsel bir dis uyaran sonucu
oksipital lobdan kdéken alan nobetlerdir. Herhangi bir yasta baslayabilir. Idiyopatik
oksipital epilepsi ge¢ ¢ocukluk doneminde baglar. Prevalanst %5-10’dur. Viziiel ve
okulomotor bulgular goriiliir. Cogunlukla ndbet sonrasi bas agris1 goriiliir. Migrenden

ayirt edilmesi zordur (18).
2.1.7. Tam

Epileptik nobet tanis1 6ncelikli olarak ayrintili anamnez ve fizik muayene ile
baglar. Nobetin goriilmesi eger gorlilemiyorsa aileden video ile goriintiilemesi istenir.
EEG hastaligin tanisinda ve smiflandirilmasinda ¢ok 6nemli bir yardimcidir. Saglikli
cocuklarin da %5 ile %8’inde anormal EEG bulgular1 bulunabilir. Uyku aktivasyonu,
fotik uyar1 ve hiperventilasyon ile EEG’nin tanisal etkinligi arttirilabilir (22).
Epilepisinin etyolojisine yonelik metabolik tetkikler ve goriintilleme yOntemleri

1stenebilir.
2.1.8. Tedavi

Epilepsi tedavisi sabir ve dayanisma gerektiren uzun bir siirectir. Ilk kez
ndbet gegiren bir cocuga tedavi baslanip baslanmamasi tartismalidir. i1k ndbetten sonra
bir ¢ocugun ikinci ndbetini gegirme riski %40’tir (23). Tedaviye baglama karari
alimirken hastanin yasi, nobet tipi, eslik eden faktorler ve ndbetin tekrarlama riski goz
oniinde bulundurulmalidir (24). Beyin lezyonu, fizik muayenede fokal bulgu ve spesifik
EEG bozuklugu mevcut ise yineleme riski artmaktadir. Herhangi bir uyari ile
olusmayan tek ndbette; aile dykiisii, EEG ve goriintiileme yontemlerinde pozitif bulgu
yok ise tedavi baglanmadan hasta takip edilebilir. iki veya daha fazla nobeti olan ve
ndbetler arasi siire bir yildan az olan hastalarda tedavi baglanmasi dnerilmektedir (25).
Tedaviye epilepsi tipine gore miimkiinse tek ilagla ve diisiik dozda baslanmalidir. Yeni
pek cok antiepileptik ilaca ragmen ne yazik ki epilepsi popiilasyonunda 1/3 oraninda

ilaca direngli epilepsi goriilmektedir (26).
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2.1.9. Prognoz

Hastaligin prognozunda birgok Onemli faktér vardir. Yapilan tim
caligmalarda etyoloji en giiclii prognostik etmendir (27). En 6nemlileri hastanin yasi ve
epilepsinin tiiriidiir. Bir yas altinda baslayan, norolojik bozukluk tespit edilen, altta
saptanabilen etyolojik bir neden bulunan, ilk ¢ekilen EEG’sinde multifokal ve jeneralize

bozukluklar tespit edilen hastalarda prognoz kotiidiir (28).
2.2. YENIDOGAN KONVULZiYONLARI:

Yenidogan konviilziyonlari, hemen her zaman 6nemli bir klinik bulgu olup,
serebral disfonksiyonun ilk belirtisi olarak kabul edilmelidir. Yenidoganin noérolojik
bozukluklarinin en sik nobetlerle ortaya ¢iktigi unutulmamalidir (29). Yenidogan
déneminde goriilen konviilziyonlarin genellikle ciddi hastaliklarla iligkili olabilmesi ve
spesifik tedavi gerekliligi, solunum-dolagim biitiinliiglinii bozabilmesi, kontrol altina
allmamayan nobetlerin ciddi beyin hasar1 yaratarak uzun donem prognozunu olumsuz
etkilemesi tani ve tedavinin acil olarak yapilmasint zorunlu kilar (29, 30).
Konviilziyonlarin olumsuz etkileri; uzun siireli tek bir ndbette ve kisa siireli yineleyici
nobetlerde farklilik gostermektedir. Birincisinin en 6nemli etkisi hiicre kaybiyken,
ikincisinin en énemli etkisi beyin gelisiminin bozulmasidir. immatiir beyinde, matiir
beyine oranla konviilziyon esigi daha diisiik olmakla birlikte, gelismekte olan
noronlarda uzun siireli tek bir ndbet sonrast hasar olugma riski daha azdir (31). Noronal
hiicre oliimlerinin gergeklestigi bolgelerin basinda hipokampus ve korpus kallozum
gelmektedir. Korpus kallozumun ince kalmasi farkli motor bozukluklara ve 6grenme

giicliiklerine yol agabilir (32, 33).
2.2.1. Yenidogan Nobetlerinin Sinifandirilmasi

Konviilziyonlar yenidogan doéneminde ¢ok degisik sekillerde goriilebilir.
Volpe yenidogan konviilziyonlarini temel klinik 6zelliklere gore 4 sinifa ayirmaktadir;

Subtle, klonik, tonik ve myoklonik ndbetler (29).
2.2.1.1. Subtle Nobetler

Yenidogan doneminde en sik goriilen nobet tipidir. Bu terim ndbetin motor,

davranigsal ya da otonom Ozelliklerine bakilarak klonik, tonik ve myoklonik
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tanimlamasinin yapilamadigi nébetler i¢in kullanilir. EEG kayitlarina veya direkt
gozlemlere dayanarak yapilan ¢alismalarla subtle ndbetlerin pretermlerde, termlere gore
daha sik gorildiigli, term infantlarda rastlanan bazi klinik fenomenlerin ise EEG
aktivitesi ile iliskisiz oldugu gosterilmistir (29, 34, 35). Siklikla okuler veya otonomik
bulgularla birliktedir. Tablo III’de subtle nobetlerde goriilen klinik degisiklikler

Ozetlenmistir.

Tablo III. Subtle nobetlerde goriilen major degisiklikler(Volpe 2008).

1. GOz hareketleri:
(a) tonik horizontal donme seklinde olan géz hareketleri
(b) fiksasyonun eslik ettigi bakis
2. Agiz, yanak, dil hareketleri (emme, ¢igneme, yalanma)
3. Ekstremite hareketleri (pedal ¢evirme, kol ¢evirme)
4. Otonomik belirtiler
5. Apne

2.2.1.2. Klonik Nobetler

Viicudun herhangi bir bdlgesini igerebilen ritmik kasilmalar seklinde ortaya
cikar. Fokal ve multifokal olmak {izere iki alt tipi tanimlanmistir. Fokal klonik ndbetler;
yiiz, alt ve list ekstremite hareketleri ya da aksiyal yap1 (boyun ve govde) bozukluklar
seklinde goriilebilmektedir. Multifokal nobetler ise gezici karakterleri ile daha ¢ok
viicudun birka¢ boliimiinde izlenir. Ayn1 anda birka¢ segment tutulabilir, fakat hizli yer
degistirme kabaca generalize nobeti taklit edebilse de kasilmalar senkron degildir (35,

36).
2.2.1.3. Tonik Nobetler

Tonik ndbetler fokal ve jeneralize olarak ikiye ayrilir ve jeneralize tip fokal
tiplere gore daha sik goriiliir. Fokal tonik nobetler, bir ekstremitenin asimetrik postiir
almasi ve govdenin etkilenen tarafa dogru kaymasindan olusur. Jeneralize ndbetlerin

aksine fokal tonik nobetlerde EEG degisikligi goriiliir (35).
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2.2.1.4. Miyoklonik Nobetler

Nadir goriilen ve tonik ndbetler gibi EEG aktivitesi izlenmeyen nobetlerdir.
Genellikle belirli kas gruplarini tutmalar1 ve daha hizli olusum karakterleri ile klonik
nobetlerden ayrilir. Miyoklonik ndbetler; fokal, multifokal ve jeneralize olmak {iizere
tice ayrilir. Fokal ve multifokal nobetlerde elektrografik birliktelik nadir iken, jeneralize
miyoklonik nobetlerin yaklasik %50’sinde elektrografik birliktelik vardir. Miyoklonik
nobetlerin her ii¢ tipi de neonatal epileptik ve nonepileptik sendromlarda goriilebilir

(37).
2.2.2. Yenidogan Konviilziyonlarinda Etyoloji

Yenidogan konviilziyonlarnda etiyolojik tani, klinik oOzellikler ve
laboratuvar bulgularmma dayanir. Etyolojik nedenlerin sikligi ndbetlerin baslangic

zamanina ve bebeklerin gestasyonel yaslarina gore degisiklik gosterir (Bkz. Tablo IV)

Tablo IV. Konviilziyon baslangici-etiyoloji iliskisi (Volpe 2008).

Etiyoloji 0-3. Giin 3-10. Giin

Intrakraniyal kanama

HIE

+

Hipoglisemi
Hipokalsemi
Merkezi sinir sistemi enfeksiyonlari

Gelisimsel serebral anomaliler

+ o+ o+ o+ o+ o+ o+

+ o+ o+ o+

Yenidogannin epileptik sendromlar1

Erken donemde etyolojik nedeni belirlemeye yonelik ¢aligsmalarin iki
onemli hedefi vardir: Birincisi nedene yonelik tedaviyi planlamak, ikincisi ise uzun
donem prognozu belirlemek. Cok sayida neden tanimlansa da birkag etyolojik faktor

tiim nedenlerin %80-85’ini olusturmaktadir (Bkz. Tablo V) (29, 38).
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Tablo V. Yenidogan konviilziyon nedenleri (Volpe 2001).

Etiyoloji Term Preterm Prognoz
Hipoksik iskemik ensefalopati En sik Sik Degisken
Intraventrikiiler kanama (Grade 3-4) Ender Sik Koti
Subaraknoid kanama Sik Ender Iyi
Hipoglisemi Sik Sik Degisken
Hipokalsemi Ender Ender Iyi
Intrakraniyal enfeksiyon Sik Sik Degisken
Gelisimsel serebral anomali Sik Sik Koti

2.2.3. Yenidogan Konviilziyonlarinda Tam

Yenidogan konviilziyonlarinin tanist zor olmakla birlikte, acil tedaviyi
takiben etyolojiye yonelik tetkiklere vakit kaybetmeden baslamak gerekmektedir.
Oncelikle prenatal dénem ve dogum ile ilgili detayli bir dykii almmaldir. Aile
Oykiistinde akraba evliligi, ailede 6zellikle yenidogan doneminde konviilziyon gecirmis
birey varligi, kardes 6liim Oykiisii sorgulanmalidir. Sonrasinda bebek ayrintili muayene
edilmeli; vital bulgulari, tartisi, boyu, bas cevresi, fontanelin boyutlari, bombeligi,
tfiirim, deri, goéz bulgulari, cilt rengi not edilmelidir. Norolojik muayenede; biling
durumu, cevre ile iligkisi, spontan hareketleri ve tonusu, kranial sinir muayenesi, tendon
refleksleri, ilkel reflekslere bakilmali 6zellikle taraf farki agisindan kontrol edilmelidir.
Yapilacak laboratuvar tetkiklerine hasta bazinda karar verilmesi onerilmekle birlikte,
kan glukoz diizeyi, kan sayimi, idrar tetkiki, kan ve idrar kiiltiirli, serum elektrolitleri,
kranial ultrasonografi, EEG her yenidogan konviilziyonlarinda yapilmasi gereken
incelemelerdir. Ilk planda etyolojinin belirlenememesi durumunda serolojik testler,
metabolik tetkikler planlanmali, nobet devam ediyor ise kraniyal ultrasonografi (USG)

normal olsa bile kranial MRG ile goriintiileme yapilmalidir (39,40).
2.2.4. Yenidogan Konviilziyonlarinda Prognoz

Perinatal ve neonatal bakimdaki iyilesmeler nedeni ile yenidogan
konviilziyonlariin prognozunun iyilestigi pek ¢ok yazar tarafindan kabul edilmektedir.
Mortalitenin azalmasina karsin sag kalan bebeklerde norolojik sekel oraninda azalma

gbzlenmemistir.
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Prognozun koétii seyrini 6n planda konviilziyonun etyolojisi belirler. Dogum
tartis1, gestasyonel yas, APGAR puani, konviilziyonun baglangi¢ zamani, tipi, siiresi
prognoz lizerine etkili diger faktorlerdir. Status varligi, nobetlerin ilk 72 saat igerisinde
baslamasi ve miyoklonik konviilziyonlarda prognoz nispeten daha kotiidiir. Hipoksik
iskemik ensefalopati, intrakraniyal kanama ve menenjitte mortalite %20-%70, sekel
%10-%40, sekelsiz iyilesme olasiligi ancak %10-%35°tir. Hipokalsemi ve selim
familyal yenidogan konviilziyonlarinda prognoz en iyidir (37, 41- 45).

Yenidogan konviilziyonlarinda norolojik sekellerin basinda mental gerilik,
kognitif bozukluklar, serebral hareket bozukluklar1 ve devam eden epileptik
konviilziyonlar gelir. Bu sekellerin oran1 gebelik yaslari ile iliskisiz olarak %25 ile %35
arasinda degismektedir. Mental retardasyon ve motor bozukluklar, epileptik ndbetlerden

daha sik gozlenir (46).

Tablo VI. Yenidogan konviilziyonlarinda prognoz (Volpe 2001).

Normal Oliim Sekel
Miyad (> 2500g) %60 %10 %30
Prematiir (< 2500g) %35 %35 %30
Prematiir (< 1500g) %20 %40 %40

EEG, yenidogan konviilziyonlarmin prognozunu saptamada oldukga
giivenilir bilgi vermektedir. Klinik c¢alismalarda, EEG’nin iktal ve interiktal
anormalliklerinden ¢ok zemin ritmi anormalliklerinin prognozu belirlemede Gnemli
oldugu bildirilmistir. EEG’nin normal oldugu bebeklerde genellikle prognozun iyi
olmasi beklenirken, agir zemin ritmi anormalliklerinde normal nérogelisim olasiligi
azdir. En kotli prognoz, yaygin zemin ritmi anormallikleri ve burst supresyon paterni

gosteren yenidoganlarda beklenir (47,48).
2.2.5. Yenidogan Konviilziyonlarinda Tedavi Yonetimi

Yenidogan ndbetlerinde, oOncelikle yeterli ventilasyon ve kan glukoz
diizeyinin saglanmasi, konviilziyonun acil ve etkin tedavi ile durdurulmasi,
yinelenmesinin Onlenmesi saglandiktan sonra altta yatan nedenin saptanmasi ve

miimkiinse ortadan kaldirilmasi tedavinin aslini1 olusturur (39).
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2.3. FEBRIL KONVULZIYON:
2.3.1. Febril Konviilziyon Tanim

Febril konviilziyonlar (FK) 6-60 ay arasi ¢cocuklarda goriilen, santral sinir
sistemi (SSS) enfeksiyonu ya da akut metabolik bozukluk, intoksikasyon gibi
tanimlanmis bir neden ve dncesinde afebril konviilziyon 6ykiisii olmadan atesle birlikte

ortaya ¢ikan konviilziyondur (49).
2.3.2. Epidemiyoloji:

FK cocuklarda %2-4 siklikta goriiliir. 6 ay-5 yas aras1 goriilse de 14-18 aylar
aras1 pik yaptig1 yaslardir. Ulkeler arasi farkliliklar olabilir. Japonya’da %9, Guam’da
%15 siklik nispeten yiiksek oranlardir. Erkek ve kiz ¢cocuklart esit siklikta etkilenmekle
birlikte erkek/ kiz orani 1:1 -1,7:1 gibi degisik oranlarda bildirilmektedir (50).

Tiirkiye’de 6-14 yas arast ilkokul cocuklarinda yapilan bir calismada
gecirilmis FK prevelans1 %8,9 olarak saptanmistir Erzurum Bolgesi’'nde yapilan bir

calismada ise bu oran %#4,2 saptanmistir (51, 52).
2.3.3. Etyoloji

FK, kompleks bir genetik etyolojiye sahiptir. Cevresel faktorler ile iligkili
veya iliskisiz birden fazla geni igeren bir¢ok temeli vardir. Sik FK veya epilepsi oykiisii
olan bireylerden olusan ve OD gegis diisliniilen ailelerde yapilan calismalarda FK ile
iliskili genler tanmimlanmustir. Uc febril konviilziyon genetik bolgesi sorumlu
tutulmaktadir. FEB1, FEB2, FEB3 (53-55). Hastaligin patofizyolojisi bilinmemektedir.
Yaygin kabul edilen goriis FK’nin immatiir beynin yasa bagiml olarak atese verdigi
yanit oldugudur. Bu goriis hastaligin en sik 6 ay-3 yas arasinda goriilmesi ve 18 aylik
iken pik yapmasi ile desteklenmektedir (56). Sitokin agindaki aktivasyonun FK
patogenezinde etkili oldugu diisliniilmektedir. Hastalarda hemen ndbet sonrasi yapilan

tetkiklerde interlokin-1 ve interlokin-6 diizeyleri anlamli yiiksek bulunmustur (57).
2.3.4. Simiflandirma:

Basit FK: Febril konviilziyonlu ¢ocuklarin %80-85’inde basit FK goriiliir.

Jeneralize, 15 dakikadan kisa siiren, 24 saatte ve ayni enfeksiyon periyodunda 1 kez
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goriilen, norolojik ve postiktal bulgusu olmayan nobetlerdir. Ates genellikle 38,5

derecenin tlizerindedir(58).

Komplike FK: FK’l1 ¢ocuklarin %15-20 sinde goriiliir. Parsiyel baslayan
ya da 15 dakikadan uzun siiren, 24 saat i¢inde tekrarlayan nobetlerdir. Post iktal

norolojik bulgu olabilir (59).

Febril Status Epileptikus: Nobetin hi¢ durmadan 30 dakikadan daha uzun
siirmesi veya tekrar eden nobetlerin bilincin agilmasina izin vermeyecek sekilde 30
dakikadan daha uzun siirdiigii atesli konviilziyonlar febril status epileptikus olarak
tanimlanir. Febril status epileptikus gegiren hastalarda, norolojik anomali, yeni dogan
donemi nobeti dykiisii, ailede epilepsi dykiisii anlamli olarak daha yiiksek oranda tespit
edilmistir. Ailede FK 0Oykiisii ise ilk kez basit nobet gegiren hastalarda daha yiiksek

oranda saptanmistir (60).
2.3.5. Tam

FK geciren hastalarda ilk olarak ates etyolojisi, norolojik problemler,
gelisme geriligi ve konviilziyon etyolojisinde yer alabilecek travma, intoksikasyon gibi
nedenler detayli bir dykii ile sorgulanmalidir. Fizik muayenede meningeal irritasyon
bulgulari, otitis media, farenjit ve viral dokiintiiye 6zellikle dikkat edilmelidir. Ayirict
tanida menenjit, epidural ve subdural enfeksiyonlar ile epidural hematom, bakteriyemi,
sepsis, status epileptikus, intoksikasyon, elektrolit dengesizlikleri ekarte edilmelidir.
Goriintiileme rutin olarak istenmemelidir. Komplike nobetlerde ise intrakraniyal
goriintiileme ve EEG faydali olabilir. Menenjitte ates ve konviilziyon birlikteligi %5’ ten
azdir bu nedenle menenjit bulgular1 yok ise rutin lomber ponksiyon (LP) yapmaya gerek
yoktur. Ates ve nobet ile getirilen 6-12 ay arasi siit ¢ocuklarinda Haemophilus
influenzae type b (Hib) ya da Streptococcus pneumoniae asilar1 as1 takvimine uygun
yapilmamissa veya ¢cocugun asilanma durumu bilinmiyorsa artmig bakteriyel menenjit
riskinden o6tiirii lomber ponksiyon yapilmasi bir secenektir. Yine oncesinde antibiyotik

tedavisi almis cocuklarda lomber ponksiyon yapilmasi bir secenektir (61).
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2.3.6. Tedavi

Literatiirdeki bir¢cok ¢alismaya gore ates diisiiriicii ilaglar ve 1lik duslar, FK
tekrarim  Onlemede etkili degildir. FK’da atesin farkli mekanizmalar {izerinden
yiikseldigi bu nedenle klasik antipiretiklerin etkili olmadig1 akla gelmektedir. Fakat
hastanin konforu agisindan antipiretik ilaglar uygun dozlarda verilmelidir (62). Uzun
stireli proflaktik antikonviilzan tedavi alan ¢ocuklarda tedavi almayan c¢ocuklara gore
nobet gec¢irme, norolojik, motor, entelektiiel ve kognitif kazanimlarda bir farklilik
saptanmamistir ve bu nedenle artik tercih edilmemektedir (63). Amerikan Pediatri
Akademisi (AAP) de bir veya daha fazla nobeti olan ¢cocuklarda uzun dénem proflaktik
antikonviilzan tedavi Onermemektedir. Ailelerin ilagsiz takip nedeniyle olusan
anksiyetesi i¢in ailelere egitim verilmesi ve emosyonel destek saglanmasi
onerilmektedir. Daha 6nce FK geciren cocuklarda atesin basladigi giinden itibaren
kullanilmak iizere intermittan proflaksi tedavisi baslanmasi nobetleri engellemede etkili

olabilir (64).
2.3.7. Prognoz

FK geciren ¢ocuklarin  %30-50’sinde ikinci bir FK  goriilebilir.
Onemsenmeyecek kadar az bir kismu ise birgok FK ile karsimiza gelebilir. FK sonrasi
epilepsi goriilmesi i¢in bes risk faktorii vardir. Bunlar 6nem sirasina gore soyledir; altta
yatan norolojik veya gelisimsel anomali, birinci derecede akrabada epilepsi goriilmesi,
kompleks febril nobetler goriilmesi, ndbetin bir yasindan 6nce goriilmesi ve ¢ok sayida

tekrar eden febril nobetler bulunmasidir (65).
2.4. NON EPILEPTIiK PAROKSISMAL OLAYLAR:

Cocukluk caginda gordiigiimiiz birgok paroksismal olay semptomlarin
benzerligi nedeni ile epilepsi ile karigabilmektedir. Bu olaylar biling kaybi, otonomik
degisiklikler, davranig degisiklikleri, tekrarlayan motor ve fizyolojik hareketlerin
bulunmas1 gibi 6zellikleri ile epileptik konviilsiyonlarin goriiniislerine bir veya birkag
yoniiyle benzerlik gosterirler. Epilepsi tanisi koyarken ayirict tamida paroksismal
olaylarin diisiiniilmesi, anamnezin dikkatle alinmasi, nobetin aile tarafindan video
kamera ile goriintilenmesi veya gerekirse video EEG monitorizasyonundan

yararlanilmasi gerekmektedir.
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Kotagal ve ark. (66) pediatrik epilepsi izleme biriminde 6 y1l izlenen 883
cocuk hasta iizerinde yaptiklart calismada 134 hasta PNE (paroksismal nonepileptik)
sendrom tanis1 almigtir. 2 ay-5 yas arasi 26 hastada en sik goriilen PNE (paroksismal
nonepileptik) sendromlar sirasiyla stereotipik hareketler, irkilme ataklari, uyku
bozukluklar1 ve Sandifer sendromudur. Vakalarin %46'sinda es zamanli epilepsi tespit
edilmistir. Addlesan grupta ise %83 gibi yiiksek bir oranda konversiyon bozuklugu
oldugu gosterilmistir. Bu yas grubunda es zamanli epilepsi sikligr %19'dur (67).
Cocukluk c¢aginda goriilen epileptik olmayan paroksismal olaylar Tablo VII'de
gosterilmistir (68).

Tablo VII. Cocukluk ¢aginda goriilen epileptik olmayan paroksismal olaylar (68).

1. Yenidogan donemi

a. Asfiktik reaksiyonlar

b. Selim yenidogan uyku miyoklonisi

c. Hiperpleksiya

2. Siit cocugu donemi

a. Katilma nébeti
i. Pallid katilma nobeti

ii. Siyanotik katilma ndbeti

b. Selim paroksismal vertigo

c. Selim paroksismal tortikolis
d. Siklik kusma
e. Mastiirbasyon

f. Gece terorii

g. Uyurgezerlik
h. Narkolepsi/Katapleksi
3. Cocukluk dénemi

a. Senkop

i. Vazovagal senkop

ii. Kardiyopulmoner senkop

iii. Serebrovaskiiler senkop

iv. Ortostatik hipotansiyon
b. Hareket bozukluklari

i. Tik

ii. Paroksismal koreatetoz

c. Migren

d. Alternan hemipleji

e. Psikojenik ndbet

Katilma Nobetleri (Soluk Tutma Nébetleri): Katilma nobetleri 6 ay ile 5
yas arasinda ve %5 siklikta goriilmektedir. Siyanotik tip daha sik goriliir. Katilma

nobeti olan ¢ocuklarin ailelerinde %?20-30 katilma ndbeti Oykiisii bulunmaktadir.
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Ekspirasyon sonrasinda ¢ocuk gevseyememekte, nefes alamamakta, katilasip siyanoz
gelismektedir. Bu esnada cocukta {liriner inkontinans olabilmekte ve opistotonus
pozisyonu gelisebilmektedir (69). EEG de olay esnasinda yiiksek amplitiidlii yavas
dalgalar goriilmekte ve ¢ocuk solumaya baslayinca EEG hemen normallesmektedir. Bu
hastalarda anemi mutlaka arastirilmali hemoglobin 11gr/dl altinda ise tedavi edilmelidir.
Bazi ¢ocuklarda ac1 verici olaylar sonrasinda ani hipotoni gelismekte, rengi solmakta ve

biling kayb1 olugsmaktadir. Bunun nedeni vagal yanit sonrasi gelisen bradikardidir.

Gece terorii (Pavor Nokturna): Gece terorii genellikle 4-6 yaslar arasinda
ve erkek c¢ocuklarinda daha sik goriiliir. Uykuya daldiktan 2 saat sonra ¢ocuk uykudan
bagirarak kalkar, gozlerini saskin bir sekilde agar, etrafindakileri tanimaz. Sabah
kalkinca olay hatirlanmaz. Sekiz yasina kadar genellikle sonlanir. Genellikle tani igin

oykii yeterlidir ancak gerek goriiliirse video-EEG monitdrizasyon yapilabilir (69).

Senkop: Senkop serebral kan akiminin gegici olarak azalmasi ile olusan
biling kaybidir. Cocukluk ¢aginda nobet ile en sik karisan durumdur. Mekanizmasi bir
heyecan veya tetikleyici bagka bir etkenle olusan vazovagal refleksdir. Hasta ani olarak
g6z kararmasi, seslerin degisimi veya kulak c¢inlamasi, abdominal rahatsizlik hissi,
bulanti, solukluk veya terleme hissedebilir ve takiben biling kaybi olusur. Senkop
ataklar1 kisa olup, biling hemen normale donmektedir. Postiktal donem yoktur. Nadiren

senkop sirasinda kasilma ve idrar inkontinansi olabilmektedir (69).

Selim Uyku Miyoklonisi: Genellikle uykunun erken dénemlerinde 6zellikle
ellerde parmaklarda, kollarda goriilen fleksiyon hareketleridir. Bu hareketlerin siireleri
uzarsa fokal klonik veya miyoklonik noébetlerle karigtirabilir. Ayirict tani bu
hareketlerin sadece uykuda goriilmesi ve EEG’nin normal olmasi ile yapilabilir. Tedavi

gerekmez.

Jitterines: Jitterines, yenidogan doneminde ndbet ile karisabilen, en sik
goriilen hareket bozuklugur. Genellikle ekstremitelerde tremor, nadiren klonus seklinde
gorilmektedir. Jitterines siklikla eksternal uyaran sonucu ortaya c¢ikmaktadir.
Nobetlerde goriilen gozlerde fiksasyon veya deviasyon hareketi yoktur. Nobetlerde
baskin hareket klonik jerkler iken, jitterineste baskin hareket diigiik amplitiid ve
frekansh tremordur. Jitterineste etkilenen ekstremite elle tutuldugunda hareket sona erer

(69).

20



Masturbasyon (Haz Fenomeni): Genital organlarin siirtiinme, elleme gibi
hareketlerle veya bacaklarin pubik basi olusturacak sekilde sikistirilmasi ile gelisen haz
seklidir.1-3 yas arasinda ve kiz c¢ocuklarinda daha sik goriiliir. Gilinde 15-20 kez
tekrarlayabilir. Sevgi, ilgi eksikligi ve zekas1 geri olan ¢cocuklarda daha sik goriiliir (69).

Psikojenik Nonepileptik Nobetler: Cocuklarda nonepileptik psikojenik
ndbetler konversiyon bozukluklarinin bir formu olarak karsimiza ¢ikmaktadir. Adelésan

kizlarda daha sik goriilmektedir.

Selim Paroksismal Vertigo: Ataklar 1-2 yaslarinda baslamakta ve 5 yasa
kadar goriilebilmektedir. Cocuk aniden panikler ve olay boyunca hareket etmek
istemez. Cocukta korku ifadesi, anneye tutunma, bulundugu yere oturma, diisme ve
renkte beyazlasma goriilebilir. Biling kayb1 yoktur ve gegici olarak nistagmus olabilir.
Atak genellikle bir dakikadan az siirer. EEG ve beyin MRG normaldir. Bu hastalarda
ileri yaslarda daha yiiksek olasilikla migren gelismektedir (69).

2.5. SEREBRAL PALSI:
2.5.1. Tamim

Serebral Palsi (SP), gelismekte olan beyinde fetal veya infantil donemde
hasarlanma sonucu gelisen, ilerleyici olmayan, hareketi kisitlayan, kalict motor islev
kaybi, durus ve hareket bozuklugudur. SP bir hastalik degil, bir¢cok farkli etyoloji ve
norolojik bozukluklar i¢ine alan tanimlayici bir deyimdir. SP’de klinik durum biiylime
ve santral sinir sisteminin uyum yetenegine ve olgunlagmasina bagli olarak zaman
icinde degisebilir. Omurilik, periferik sinirler ya da kaslarla ilgili motor bozukluklar SP
tanim1 icine girmez. Motor gerilige siklikla duyusal, bilissel, konusma, davranis

problemleri, uyku bozukluklar1 ve epileptik nobetler eslik eder (70).
2.5.2. Epidemiyoloji

SP, cocukluk cagmmin en sik goriilen gelisimsel hareket ve motor
bozuklugudur. Prevelans: iilkeden iilkeye farklilik gdstermektedir. Ulkemizde
Serdaroglu ve ark. (71) 2-16 yas ¢ocuklarindaki SP sikligini1 1000 canli dogumda 4.4
olarak bildirmislerdir. Dogum agirligi ve gebelik haftasi kiigiildilkge SP insidansi
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artmaktadir; dogum agirligi 1000 gramin altinda olan ¢ocuklarda 1000°de 57, 1000-
1500 gr arasinda 1000°de 40, 1500-2499 gr arasinda 1000°de 11,5dir (72).

2.5.3. Etyoloji ve Risk Faktorleri

Beyin gelisimini etkileyen pek ¢ok hastalik ve durum serebral palsiye yol
acabilir. Etyolojide %70-80 prenatal, %10-20 natal ve postnatal risk faktorleri rol
oynarken, bazi olgularda ise etyoloji gosterilemez (73) (Tablo VIII). En 6nemli risk
faktorleri prematiirelik ve diisiik dogum agirligidir (DDA) (74). Diger bir 6nemli risk
faktorii hipoksidir. Hipoksik iskemik hasarlanma %70-80 dogum Oncesinde
gelismektedir (75). Annenin ilag kullanimi, sistemik hastaliklari, anne ve plasentaya ait
trombotik faktorler de serebral palsi etyolojisinde yer almaktadir. Cogul gebelik de bir
risk faktorii olup, siklikla diisiik dogum agirlig ile birliktedir ve fetus sayis1 arttikga SP
insidans1 da artmaktadir. Diger bir risk faktorii ise hiperbiliriibinemiye ikincil gelisen
kernikterusdur (76). Yapilan c¢alismalarda annedeki iyot eksikliginin, gebelikte
uygulanan uzun siireli tokolitik tedavinin, yenidoganda hipokarbinin ve postnatal

dekzametazon kullanilmasinin da SP riskini artirdig bildirilmektedir (77).

Tablo VIII. Serebral Palsi’deki Etyolojik Faktorler (73).

Prenatal Natal Postnatal

(%80) (%10) (%10)

Konjenital malformasyonlar Prematiirelik SSS Enfeksiyonu
Intrauterin Enfeksiyonlar HIE Intrakranial Kanama
Servikal Yetmezlik Plesenta Previa Koagulopati
Serebral Disgenezi Ablasyo Plasenta Hiperbiliriibinemi

Plasenta Anomalileri
Damar i¢i Pihtilagsma
Gebelik Toksemisi
Annedeki Hastaliklar
(Hipertiroidi, Epilepsi vb.)
Annenin Tlag Kullanimi

Diisiik dogum agirlig

Anormal Prezentayon
Kordon Dolanmast
Koryoamniyonit

Erken Membran Riiptiirii

Diisiik APGAR Skoru

TekrarlayanKonviilziyonlar

Polisitemi
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2.5.4. Klinik

2.5.4.1. Spastik Tip Serebral Palsi
2.5.4.1.1. Bilateral Spastik Tip SP
2.5.4.1.1.1. Kuadriparezik SP:

Spastik SP’nin en agir tipidir. Tim ekstremiteler spastik olup, kollar
bacaklardan daha fazla etkilenir. DTR’ler artmis, Babinski ve klonus pozitiftir. Agir
olgularda ileri yaslarda spastisiteye bagli eklem kontraktiirleri gelisebilir. Tim
hastalarda entellektiiel gelisim bozuklugu vardir. Hastalarin yarisina mental retardasyon

(MR), %30’una epilepsi eslik eder (78).
2.5.4.1.1.2. Spastik Diparezi:

Alt ekstremitelerde iist ekstremitelerden daha fazla spastisite ve motor kayip
goriiliir. %83 oran ile en sik prematiirelerde goriiliirken, miadinda dogan SP’lerin
%25’inde goriiliir. Alt ekstremitelerde DTR artmistir. Ayaklarda ekinovarus pozisyonu
vardir ve hastalarda tipik diparezik yliiriiyiis bicimi (kalgada, dizde fleksiyon ve
adduksiyon, kollarda fleksiyon ya da ekstansiyonun goriildiigii; one egilerek ve parmak
uclarina basarak yiiriime) gelisir. Hafif olgular sadece parmak ucunda yiiriiyebilir
(74,78). Beyin MRG’de siklikla periventrikiiler 16komalazi goriiliir. Hastalarin dortte
birinde konviilziyon gozlenirken, mental retardasyon nadirdir, gogunlukla yiiriiyebilirler

(78).
2.5.4.1.2. Unilateral Spastik (Hemiparezik) Serebral Palsi:

Viicudun bir yarisindaki kol ve bacak etkilenir. En sik goriilen patoloji orta
serebral arter tikanikligima bagl infarkttir. Miadinda dogan SP’lilerin %44 {inde,
prematiirelerin %9’unda goriiliir (77,78). Yiirimede gecikme olabilir ve tutulan tarafta
parmak ucuna basarak ve oraklayarak yiirlirler. Hemiparezik tarafta tonus ve DTR
artmistir, Babinski ve klonus pozitif alinir. Elde ince motor becerilerde giigliik vardir.
Spastik hemiprezik SP’lilerin yarisinda parsiyel ya da jeneralize konviilziyonlar goriiliir.

Hastalarin %18’inde 68renme giicliigii ya da MR goriilebilir (78).
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2.5.4.2. Diskinetik Tip Serebral Palsi:

Koreatetoz ve distoni gibi ekstrapiramidal bulgularin belirgin oldugu tiptir.
Kas tonusu hafif artar, DTR’ler normal ya da hafif canli alinabilir. istemsiz hareketler
uykuda diizelirken stres, heyecan, yorgunluk gibi durumlarda artar. Bu hastalar siit
cocuklugu doneminde hipotonik olabilirler. Tipik istemsiz hareketler 1-3 yasta
belirginlesir. Olgularin %58’inde neden perinatal asfiksidir ve olgularin iigte ikisi term
bebeklerdir (78). Diskinetik SP’nin hiperkinetik ve distonik olmak tizere iki alt tipi
vardir. Hiperkinetik tip daha ¢ok biliriibin ensefalopatili prematiirelerde goriiliir.
Dudaklar, dil, damak ve solunum kaslarindaki koordinasyon bozuklugu nedeniyle
konusma becerilerinde bozukluk, salya akmasi ve yutma giigliigii goriilir. MRG’de
talamusta ve putamende bilateral sinyal artis1 saptanabilir. Hastalarin yarisi, dort
yasindan Once yiiriir ve zeka genellikle normaldir. %50’si iki yasindan 6nce konusur
ancak; solunum, dudak ve dil kaslarin inkoordinasyonuna bagl olgularin iicte ikisine

konusma problemleri eslik eder (78).
2.5.4.3. Ataksik Tip

Motor gerilikle birlikte, erken donemde extremite ve gdvdede hipotoni ve
denge bozuklugu vardir. Motor gerilik bir yasa kadar belirgin olmayabilir. 2-3 yastan
sonra tonus diizelir, ancak ataksi belirginlesir. Norolojik muayenede nistagmus,
dismetri, hipotoni ve genis tabanli yiiriime saptanir. Ince motor becerilerde gerilik
vardir; yliriime 3—4 yasa kadar gecikebilir. MRG’de bazi hastalarda serebellar atrofi

veya kortikal atrofi ve buna sekonder ventrikulomegali saptanabilir (78).
2.5.4.4. Bilesik Tip

Spastik ve koreatetoik, bazen de ataksik bulgularin bir arada bulundugu
tiptir. Spastik kuadripareziye siklikla degisik derecelerde koreatetoik bulgular eslik
eder. Daha nadir olarak ise koreatetoik tipte spastik 6zellikler olabilir (78).

2.6. NOROMETABOLIK HASTALIKLAR:

Kalitsal metabolik hastaliklarin biiyiikk bir ¢ogunlugu c¢ocukluk doneminde
bulgu verir ve santral sinir sistemi diger sistemlere gore daha belirgin olarak etkilenir.

Bu grup hastaliklarda kesin tani, sadece klinik bulgulara dayanarak konulamaz. Hastalik
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bulgularint bir ¢ok farkli hastaliktaki bulgulardan ayirmak c¢ogu zaman mimkiin
olmadigindan ve ayni hastaligin klinik bulgulari, baglama yasi, genetik ve santral sinir
sisteminin  matiirasyonu  gibi  faktorler g6z Onine alindiginda farkliliklar
gosterebileceginden, kesin taninin konulmasi zaman alabilir. Diger yandan, giiniimiizde
ileri goruntileme, biyokimyasal ve molekiiler tan1 yontemleri, yeni kalitsal metabolik
hastaliklarin taninmasina veya kalitsal hastaliklarin altinda yatan metabolik defektlerin
tanimlanmasina olanak vermektedir. Bu asamada tizerinde durulmasi gereken en onemli
noktalardan birisi, kesin tan1 konulmasinin, aileye hastaligin 6zellikleri, semptomatik ve
hastaliga 6zel tedavi segenekleri, ve seyri konusunda dogru bilgi verebilmenin yani sira,

genetik danisma ve prenatal tan1 olanaklarini da miimkiin kilacak olmasidir (79).

Kalitsal norometabolik hastaliklarin tanis1 yuksek oranda klinik stipheye
dayalidir. Bu klinik stphe (aile oykiisi, mental ve motor gelisim basamaklarinda
duraklama ve gerileme, norolojik bulgularin ortaya c¢ikmasi ve ilerlemesi) ve on

degerlendirme, ileri laboratuvar incelemelere gecis asamasinda gereklidir (80).

Klinik ve laboratuvar incelemeler ile kalitsal metabolik hastaliklardan siiphe

edilmesi gereken durum ve algoritma Tablo IX’de sunulmustur.
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Tablo IX. Kalitsal Metabolik Hastaliklarin Tanisina Yaklasim (83).

Hipoteni, anoreksi, dispne, letarji, ndbetler olan hasta

4

Herediter metsbolik ensefalopati?

¥

Destekleyici klinik bulgulan arzshir.

Aile oykish, perinatal dyki, organik nedeni olmayan dispne,
serbest aralik, ckstranbrolojik bulguiar, idrar kobusu

Ketoasidoz ve hipoglisemi
Amincasidiriler, organik asiditriler
‘ fruktoz | 6-bifosfataz ehaiklifi,
elikojenozis tip

Drestekleyici rutin labaratuvar testleri
Laktik asidoz

1 I
Ketoasidoz, laktik asidoz, diglk keton cisimeiklesi, hipoglisemi, ﬁ PDH, PC ve solunum zincic

hiperamonemi, selunumsal alkaloz, diislik kamitin - chalklikles
Hiperarmonemi ve solunumsal alkaloz
Ure siklus defektler

Acil erapitik yaklagin Dritgitk keton cisimeikleri ve hipoglisemi

Mitokondrial vaj asidi oksidasyon
IV plukoz, bikarbonat, Na benzoat, hemodivaliz, periton defektleri
diyalizi, protein kisitlamass, vitaminler —_—

Ayieel tani

lteri labaratuvar aragurmalart * Drganik asidiiri paterni {erganik asidartler

ve mitekondrial P oksidagyon defektlerni)
AAkromatografi * Karnitin ve agil karnitin degerleri, glisin
[drar organik asitleri ve plazma VLCFA igin GC/MS konjugatlan {mitokondrial vag asidi
[drar veya kanda karnitin, agilkarnitinglisin konjugatian oksidasyonu)
[drar veya kanda fitanik asit, pipckeolik asit, safra asitleri * * * Plazmada VLCFA yiiksekligi
Enrim analizieri [peroksizomal hastaliklar)
Molekiler bivaloji Plazmalojen sentez galigmast, safia asit
Kas veya karacifier bivopsisi konsantragyonlary, pipekolik asit, fizanik
asit, peroksizomal enzim defierleri ile
ayIried tam

Newrolopy of Hersditary Metabolic Discase of Chaldren, Second Edition

Norometabolik hastaliklar genel olarak bakildiginda siktir (1000 canli
dogumda 0,6), fakat ayr1 ayr1 bakildiginda nadir olarak gorilir (en yaygin
norometabolik hastalik olan fenilketoniirinin prevelanst 1000 canli dogumda 0,1°dir)
(81). Kalitsal nérometabolik/ nérodejeneratif bir hastaliktan siiphe edilmesi normal bir
gelisim donemini takiben ilerleyici norolojik hastaligin ortaya ¢ikmast ile olur. Ozellikle
3-4 yasin altindaki cocuklarda, ilerleyici hastalik tanisinin konulmasi, ilerleyici

hastaliklarin gerilemeye neden olmaksizin gelisim basamaklarinda yavaslamaya neden
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olmasi yuziinden zor olabilir. Kazanilan motor ve kognitif yeteneklerin kaybi bazi

hastaliklarda yillar alabilir (82).

Norometabolik bir hastaligi tanimada ek bulgular, ailede akraba evliligi
Oykiisli, tanimlanmamis hastalik veya ani bebek oOliimi sendromu olabilir. Erken
donemde bulgular; anoreksi, kusma, biiyime ve gelisme geriligi gibi gastrointestinal
sisteme ait bulgular olabilecegi gibi, gligsiizliik veya hipotoni gibi néromuskiiler sistem

,nobetler gibi santral sinir sistemine ait olabilir (83).

Bu hastaliklarin tanimlanmasinda en onemli gorev c¢ocuk hekimlerine
dismektedir. Motor ve mental gelisim basamaklarinin izlenmesi, duraklama ve
gerilemenin dikkate alinmasi, ayrintili oykii, 6zgecmis ve soygeemis bilgileri ile fizik
muayene bulgularinin birlestirilerek, 6n planda norometabolik/ norodejeneratif hastalik
dusiiniilen hastalarin zamaninda Pediatrik Noroloji ve Metabolizma ve Beslenme

Unitelerine yonlendirilmeleri gereklidir
2.7.NORODEJENERATIF HASTALIKLAR:

Belirti ile bulgularin ilerleyici 06zellik gostermesi, cocugun giderek
kotiilemesi norodejeneratif hastalik agisindan arastirmayi gerektirir. Konusma, el
becerileri, emekleme ve yliriime gibi kazanilmis fonksiyonlarin kaybi, hiperirritabilite

veya otistik tavir gibi davranis bozukluklari uyarict olmalidir (84).

Bu hastaliklarin, belirtilerin ortaya ¢ikis yasina gore siit cocuklugu ve ileri
cocukluk doneminde ortaya ¢ikan norodejeneratif hastaliklar gibi ayrilmasi tanida

kolaylik saglar (85).

Hastalik gri ya da beyaz cevherde baslasa da ayni1 anda her ikisine 6zgii
klinik disfonksiyon belirtileri gortilebilir. Gri cevher hastaliklar1 erken donemde
ndbetler, kisilik degisiklikleri ve demans gibi belirtiler verir. Beyaz cevher hastaliklar
ise norolojik defisitler ve korliikle kendini gosterir. Ancak bu ayrimin kesin siirlarla
yapilmas: her zaman miimkiin olmayabilir. Elektroensefalografi (EEG) primer gri
cevher hastaliklarinda genellikle hastaligin ilk devrelerinden itibaren bozuktur.
Bilgisayarli beyin tomografisi (BBT) ve kraniyal manyetik rezonans goriintiileme

tetkikleri beyaz ya da gri cevher tutulumunu ayirt etmede yardimcidir (85,86).
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Cok genis bir hastalik grubu olan norodejeneratif hastaliklarin tiimiiniin

ortak 6zelligi hafif ya da agir diizeyde motor-mental gerilikle seyretmeleridir.

Subakut Sklerozan Panensefalit (SSPE), defektif ya da mutasyona
ugramis kizamik virlistiniin neden oldugu santral sinir sisteminin dejeneratif yavas virlis
enfeksiyonlarindan birisidir (87). Kronik kizamik ensefalitidir. Kizamik enfeksiyonunda
cinsiyete gore bir farklilik olmamasia karsin, SSPE erkeklerde 3-4 kat daha fazla
gortlir (87, 88). Siklikla kisilik degisikligi ve okul basarisizligi ile baglar. Sonradan
genellikle miyoklonik tarzda olan ndbetler ortaya ¢ikar. Bu donemde EEG tipiktir ve
miyoklonik jerklerle senkron periyodik diken-dalga kompleksleri goriiliir. Nobetler
basladiktan sonra mental yikim hizla ilerler, spastisite ve demans ortaya ¢ikar. 1-6 yilda
vejetatif doneme giris ve 6liim goriiliir. Tan1 serum ve BOS’da artmis kizamik antikor

titresinin saptanmasi ile konur (89, 90).
2.8. MENTAL MOTOR RETARDASYON (MMR):

Mental motor gerilik (MMR) cocukluk ¢aginda sik olarak karsilagilan bir
sorundur. MMR ile basvuran bir cocukta Oncelikli olarak gelisim geriliginin belli
alanlarda m1 olduguna, yoksa her yonden mi geri kaldigina karar vermege c¢aligilir.
Gelisim geriliginin bastan beri olup olmadigi ve geriligin ilerleyici olup olmadigi
ogrenilir. Cocugun kazanmis oldugu yetilerinin ilerleyici olarak kaybedilmesi altta
yatan bozuklugu c¢ok daha ciddi oldugunu diisiindiirir. MMR tanisina ulagmada iy1

alinmis bir 6ykii ve ayrintili yapilan fizik muayene ¢ok dnemlidir.

Oykiiye aile Oykiisii ile baslanmali en az ii¢ kusag: iceren aile agaci
cikarilmalidir. Hamilelik donemi boyunca olan diisiikler, yenidogan ve siit ¢ocugu
doneminde bebek dliimleri sorgulanmali ve genetik gecisli hastaliklar agisindan akraba
evliligi sorulmalidir. Prenatal ve perinatal etiyolojik faktorler acisindan annenin
hamileligi, dogum ve bebegin yenidogan donemi sorgulanmalidir. Postnatal donemde

gecirilmis hastaliklar agisindan sorgulanmalidir (91).

Ayrintili fizik muayene ve ndrolojik muayene yapilmalidir. Cocugun
agirhigl, boyu ve ozellikle bag gevresi Olgtimleri takibi yapilmali, dismorfik bulgular

degerlendirlmelidir.
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Norolojik bakida kranial sinirler, tonus, refleksler, serebellar beceriler,
laterizan bulgular ve diskinetik hareketler incelenmelidir. Son yillarda sitogenetik
incelemeler ve goriintiileme yontemlerindeki ilerlemeler ile olgularin tan1 alma oraninda
artis gozlenmektedir (92). Denver ve Ankara Gelisim Tarama Testleri ¢ocugun kisisel-
sosyal, ince motor, kaba motor ve dil gelisimi degerlendiren ve kolaylikla uygulanabilen

tarama testleridir.
2.9. NOROKUTAN SENDROMLAR:

Tuberoz Skleroz: OD gegislidir ancak yeni mutasyon insidansi yiiksektir.
Hastaligin tipik oOzellikleri infantil spazm seklinde goriilen ndbetler, govde veya
ekstremitelerde yerlesen oval hipopigmente lezyonlar, kelebek tarzinda yiizde goriilen
adenoma sebaseum, periungual fibromlar, shagreen lekeleri denen sirt veya kalgcada
yerlesen plaklar, kortikal tuberler, subependimal glial tiimorlerdir. Ayrica retinal tiimor,
kalbi tutan rabdomiyom, bobrek, akciger ve kemik kistleri hastaliga eslik edebilir.
Tanist klinik bulgular ile tani kriterleri kullanilarak ¢ok kolay konsa da erken siit
cocuklugu déneminde kutandz ve diger bulgular ortaya ¢ikmadigindan kraniyal BT ve
MRG gibi goriintiileme tetkiklerinde subependimal kalsifiye nodiillerin saptanmasi yol

gostericidir (93).

Norofibromatozis (NF): Tip I (periferik) ve tip II (santral) olmak tizere iki
ana tip disinda, tanimlanmis 7 ara tipi daha vardir. Tim NF olgularimin %85’ini tip I
olusturur. Tipik klinik o6zellikleri cafe-au-lait lekeleri, subkutan norofibromlar ve
aksiller veya inguinal c¢illenmedir. Bazi olgularda sinir sistemine ait gelisimsel ve
neoplastik hastaliklar eslik edebilir. Otozomal dominant gecislidir. Olgularin az bir
kisminda motor-mental retardasyon ve nobetler goriiliir. Tan1 klinik bulgulara dayanan

tan kriterleri ile konur (93, 94).
2.10. MOTOR UNITE HASTALIKLARI:
2.10.1. Muskiiler Distrofi

Muskiiler distrofiler, kas ve iskelet sistemi yaninda bir¢ok sistemi etkileyen,
kalitsal bir hastalik grubudur. Bazilar1 dogumda belirti verip hizli ilerlerken bazilar1 da

yavas gidis goOsterip gec erigkin doneme kadar belirti vermeyebilir (95). Muskiiler
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distrofiler (MD) diger noromuskiiler hastaliklardan genetik gecisli olmalari, progresif
gidis gostermeleri, kas liflerinde dejenerasyon ve Olimiin olmast ile ayrilirlar (95).
Muskiiler distrofilerde kalp tutulumu oldugunda kardiyomiyopati gibi bozukluklar
goriliir. Kardiyomiyopati, erken donemde genellikle hipertrofik kardiyomiyopati
seklindedir, sistolik ve/veya diyastolik disfonksiyonla karakterizedir; ge¢ donemde ise

genellikle dilate kardiyomiyopati gelisir (96-99).

Duchenne muskiiler distrofi: En yaygin (%85) muskiiler distrofidir.
Gorlilme orant 3500 canli dogan erkek bebekte birdir (94). Distrofin genindeki
mutasyona bagli olarak X’e bagh resesif gecislidirler (95,100). Distrofin geni X
kromozomunun kisa kolunda yerlesmistir. Distrofinopatilerde bu gende delesyon,
duplikasyon veya nokta mutasyonu olustugu i¢in distrofin ya hig iiretilemez, ya liretimi

cok azdir ya da bozuktur (100-102).

Olgularin %90‘dan fazlasi bes yas altinda erken ¢ocukluk doneminde bulgu
verir (98,100). Olgularinin %30-40 kadar1 aile dykiisii olmaksizin spontan mutasyonlara
baghdir. Distrofin genindeki mutasyon delesyon seklinde iken, %5-10 kadarinda
duplikasyon vardir. Geri kalan % 35 kadar olgu nokta mutasyonu, kii¢iik insersiyon

veya kiiciik delesyonlar sonucudur (103,104).

Klinik belirti ve bulgular: Dogumda ve erken siit ¢ocuklugu déoneminde
etkilenen erkek c¢ocuklar nadiren semptomatiktir. Yiiriimeye basladiginda yiirimede
anormallikler, sik diigme ve basamak ¢ikmadaki giicliikler dikkat ¢eker (105,106). Diz
ve kalga ekstansor kaslarindaki gii¢slizlik Gowers manevrasina yol agar. Yerden
kalkmak bu hastalar i¢in son derece giictiir, hasta adeta uyluklarinin iistline tirmanur.
(101,105,107). Gowers manevras1 lic yasinda fark edilir, bes yas civarinda tam
anlamryla belirgindir. Psodohipertrofi kas gii¢siizliigiine eslik eden bir bulgudur. Diger
muskdiler distrofilerdeki gibi baldir psddohipertrofisi goriiliir (101). Dilde fasikiilasyon
goriilmez. Hastalarda beklenen yasam siiresi 20-25 yildir (108,109).

Tam: X’e bagh kalitilir; X kromozomunun kisa kolunun 21. bandinin
(Xp21) mutasyona ugramasi hastalifin fenotipini olusturur. Klinik olarak ¢ocuklar 5
yasindan once semptomatik olurlar. Proksimal kas tutulumu nedeniyle kosma, atlama,
merdiven ¢ikmada gii¢liik, 6rdek vari yiirliyiis, lomber lordoz artis1 olur. Kreatinin kinaz

(CK) en az 10-200 kat yiiksektir. Dogumdan itibaren yiiksek CK degerleri hastalik
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acisindan uyarict olmalidir. Cocuklarin 1/3’iinde 14 yaslarinda kardiyomyopati gelisir.

(101). EMG de miyopatik degisiklikler goriiliir (89).

Becker muskiiler distrofi: Becker Muskuler Distrofi (BMD) daha hafif
klinik seyirli, hastalarin 40-50 yasa dek yasayabildikleri bir hastaliktir (101). Siklig1
30.000 canli dogan erkek bebekte birdir. Distrofin geninde delesyon vardir (110).
Kreatin kinaz (CK) en az normalin bes kati yiiksekliktedir (111). DMD’de distrofin
tamamen boyanmaz, BMD’de ise yamali veya azalmis boyanma goriiliir. DMD’de
distrofin, normal diizeyin %5’inin altindadir. BMD’li hastalarda ise en az %20 oraninda

bulunur (95).
2.10.2. Guillain-Barre Sendromu:

Guillain Barre Sendromu (GBS) progresif, asendan, simetrik gii¢siizliik ve
arefleksi ile karakterize akut inflamatuar polinéropatidir (131). Nonspesifik
enfeksiyondan birka¢ giin veya haftalar sonrasinda ortaya c¢ikan progresif giicsiizlik,
eslik eden hafif duysal semptomlar ve albuminositolojik dissosiasyonla karakterizedir
(132). Gtgsiizliikk ¢cogunlukla, hastaligin baslangicinda distalde olup, ¢ocuklarin %15-

20'sinde proksimalde goriilebilir.

Cocukluk c¢aginda goriilen Guillain Barre Sendromunda kranial sinir
tutulumu yaygindir. Distal paresteziler siktir ve ndropatik agri1 birgok cocukta goze

carpan bir bulgudur. Norolojik defisit, giinler-aylar i¢cinde ilerleme gosterir.

Guillain Barre Sendromu tanist albuminositolojik dissosiasyon (BOS'ta
pleositoz olmaksizin BOS protein seviyesinde artma) ve akut ndropatiyi destekleyen
norofizyolojik bulgularla (siklikla demiyelinizan) dogrulanir. Bu bulgular hastaligin
erken evresinde her zaman bulunmayabilir. Tant uyumlu klinik, laboratuar ve
norofizyolojik bulgularla diger durumlarin dislanmasi ile konur. Guillain Barre

Sendromu ¢ocukluk ¢aginda akut flask paralizilerin en sik nedenidir (131).
2.10.3. Spinal Muskuler Atrofi (SMA):

Spinal muskiiler atrofi (SMA), siklikla otozomal resesif gecis gosteren (X’e
bagli resesif, Otozomal dominant ge¢is daha nadir) kalitsal bir néromuskiiler hastalik

olup survival motor néron (SMN) genindeki mutasyonlar sonucu ortaya ¢ikmaktadir.
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SMA, spinal kord 6n boynuz hiicrelerinin ve beyin sap1 motor niikleuslarinin tutuldugu,
hizli ilerleyen, patolojisi programlanmis hiicre 6liimii ile aciklanan bir hastaliktir (133).
Bu hastaligin klinik seyri degiskendir. SMA’nin geleneksel smiflandirmasi baslangic
yasli, O0lim yasi, hastanin sahip oldugu motor fonksiyonlara gore yapilir. Uluslararasi
SMA birligi klinik olarak SMA hastalarint dort gruba ayirmistir. Bu gruplar sirasiyla
SMA tip-1 (agir form), SMA tip-2 (ara form), SMA tip-3 (hafif form) ve SMA tip-4’i
icermektedir. En agir formu olan SMA tip 1 dogumda veya ilk alt1 ayda bulgu veriken,
SMA tip 2’de klinik bulgular genellikle 6-18.aylarda baslar (134).

2.11. DEMYELiIZAN HASTALIKLAR:
2.11.1. Akut Dissemine Ensefalomyelit (ADEM):

ADEM, beyin ve omuriligi tutan immiin aracili, inflamatuar demyelizan bir
hastaliktir. Enfeksiyon (kizamik, kabakulak, EBV, CMV, HSV, influenza, mikoplazma
pnémoni, beta-hemolotik streptokok) veya asidan 1-3 hafta sonra ortaya cikar.
Cocuklarda yetiskinlerden daha sik goriiliir. 2 yasindan kii¢lik cocuklarda az rastlanir.
Erkeklerde daha fazla goriiliir; erkek/kiz orami 1.7 bildirilmistir (112). Beyinde
perivaskiiler T hiicre, makrofaj infiltratlar1 ve demiyelinasyon bulunur. Aksonal hasar
oldugu da gosterilmistir (113). Ates, basagrisi, bulanti ve kusma gibi prodrom
belirtilerden sonra biling degisikligi ve meningial irritasyon bulgular1 ortaya cikar.
Ataksi, hemiparezi, optik ndropati (siklikla bilateral) ve diger kranial sinir felgleri,

konusma bozuklugu, myelopati bulgulari ile konviilziyon izlenebilir (114).

BOS’ta lenfomononiikleer hiicre artist (>50/mm3), protein artis1 (<100
mg/dl), poliklonal immunoglobulin artis1 goriilebilir. Hastalarin 1/3’tinde BOS bulgular
normaldir.Oligoklonal band pozitifligi yaklasik %30 kadardir ve daha sonra kaybolur
(115).

Tam igin manyetik rezonans goriintiileme (MRG) gereklidir. T2 ve FLAIR
kesitlerde supratentorial ve infratentoryal beyaz cevherde multifokal, hiperintens,
asimetrik, >1-2 cm ve sinirlar1 belirgin olmayan yama tarzinda lezyonlar goriiliir. Bazal

ganglion ve talamuslar da siklikla bilateral tutulmustur (116).
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Akut donemde 3-5 gilin IV metilprednizolon verildikten sonra 4-6 haftada
oral olarak azaltilarak sonlandirilir.Steroid tedavisine yanit alinamadiginda IVIG

ve/veya plazma degisimi uygulanabilir (117, 118).
2.11.2. Multipl Skleroz (MS):

MS, genetik ve cevresel faktorlerin belirleyici oldugu otoimmiin bir
hastaliktir. Tim MS hastalarinin %2-10"u 18 yasindan, <%]1 ise 10 yasindan once tani
alir (119, 120).Kiz hastalar cogunluktadir. Kiz/erkek orani 2,2-3’diir; ancak 10 yasindan
kiiciik hastalarda erkek hasta sayisi daha yiiksektir (0,7). Puberteden sonra oran 2,5-
4,7’ye yikselir (121, 122). Yetiskin MS hastalarindan farkli olarak, cocuk MS
hastalarinin %5-10"unda ailelerinde MS 6ykiisii bulunur (122).

MS’de myelin komponentlerini tantyan Thl hiicreleri inflamatuar siireci
baslatir, makrofaj gibi inflamatuar hiicrelerin toplanmasi sonrasi sitokin ve diger
mediatdrlerin - salinimiyla demyelinazyon olusur; akson harabiyeti gergeklesir.
Cocuklarda MS genellikle polisemptomatik olarak baslar.Baslangic semptomlari
sensoriyal defisitler, optik nérit (genellikle unilateral), kranial ve beyin sap1
semptomlar1 ve yiiriime bozukluklari, ataksidir (123). Ensefalopati ve konvulziyonlar
yetigkinlere gore sik goriiliir. Cocuk hastalarin %92’sinde oligoklonal bant pozitifdir;

%40-90’1nda intratekal [gG sentezi artmistir. BOS hiicre sayis1 <30/mm3’°diir (124) .

MRG-T2 agirlikli ve FLAIR kesitlerde periventrikiiler beyaz cevher,
subkortikal beyaz cevher ve korpus kallosumda hiperintens lezyonlar goriiliir.
Juxtakortikal ve kortikal lezyonlar da bulunabilir. Talamus ve bazal ganglion
tutulumlar1 da bildirilmistir. Lezyonlar agik halkasal kontrast tutar. Beyinsapi,
omurilikteki lezyonlar disinda ayrica tiimér benzeri lezyonlar da goriilebilir (125).
Tedavide 5 giin siireyle pulse metil prednizolon kullanilir. Relapslarin tedavisinde
metilprednizolon 3-5 giin siire ile kullanilir.Sonra oral prednizon ampirik olarak
azaltilarak 1-2 haftada sonlandirilir (126). Relapslarda IVIG veya plazma degisimi
tedavisi de uygulanabilir. Uzun stireli tedavilerde immune modulator ilaclar da

kullanimaktadir (126-130).
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2.12. COCUKLUK CAGI BAS AGRILARI:

Bas agrisi, ¢ocukluk yas grubunun sik karsilasilan yakinmalarindan olup
kafatas1 i¢inde veya disinda yer alan agriya duyarli yapilarin degisik nedenlerle

etkilenmesi sonucu ortaya c¢ikmaktadir. Bu yakinma esas olarak merkezi sinir

sisteminden kaynaklanabilecegi gibi, baska rahatsizliklarinin bir belirtisi de
olabilmektedir (135).
Cocuklarda bas agrilar;; migren, psikosomatik veya strese bagl,

enfeksiyonlara ikincil (menenjit, meningoensefalit, siniizit gibi), kafa i¢i kitle lezyonlari
ve kafa veya boyun yaralanmalari sonucu gelisebilir. G6ziin kirma kusurlari, sasilik ve
dislerin malokliizyonu ¢ocuklarda goriilen bas agrilarinin daha az siklikta rastlanan
diger onemli nedenleridir (136-139). Cocukluk caginda bas agrisinin en sik nedeninin

migren oldugu bilinmektedir (139-141). Migrenden sonra bas agrisinin en sik nedenleri

azalan siklik sirasina gore gerilim tipi bas agrisi, siniizit yer alir (140).

Tablo X. Cocukluk Cag1 Basagrist Nedenleri:

AKUT NEDENLER  EPIiZODIK KRONIK KRONIK
TEKRARLAYICI ILERLEYICI ILERLEYICI
OLMAYAN
Migren Gerilim tipi bas agrist Artmis kafa i¢i basinci  Kronik gerilim tipi bag
Viral USYE Aurali/aurasiz migren Timor agrist
Streptokokal farenjit Aclik/yeme Vaskiiler Kronik migren
Menenjit/ensefalit bozukluklari malformasyon Yeni baslangi¢h
Intrakranial kanama Tekrarlayan toksik Enfeksiyon devamli bag agrist
Tlimor maruziyet Siniis ven trombozu Kronik siniis hastalig1
Toksik maruziyet Tekrarlayan siniis Idiopatik intrakranial Dis Hastaliklar
Travma hastalig1 hipertansiyon Uyku apnesi
Inme Nobetle iligkili Tiroid/paratiroid Idiopatik intrakranial
Malign hipertansiyon Mitokondrial hastalik hastaliklar1 hipertansiyon
Vaskiilit Trigeminal otonomik Chiari malformasyonu  Tiroid hastaligt
bas agrisi Vaskiilit Chiari malformasyonu
Aclik/yeme
bozukluklar
Kronik posttravmatik
bas agrist

Kronik Trigeminal
otonomik bas agrisi

Tiirkiye Milli Pediatri Dernegi Tiirkiye Cocuk norolojisi Dernegi Ortak Klavuzu, 2014
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3. MATERYAL VE METHOD

Bu ¢alismada, ADU Uygulama ve Arastirma Hastanesi Cocuk Saghg ve
Hastaliklari, Cocuk Noroloji Poliklinigine basvuran hastalarin profilini belirlemek, bu
profilden yola ¢ikarak, 1. Basamak saglik hizmetlerinde ve ¢ocuk sagligi hastaliklari
uzmanlik pratiginde, sik¢a karsilasilan ve onlenebilir hastaliklari, ayrica vurgulanmasi
gereken konular1 belirleyerek, ¢ocuk sagligi ve hastaliklar uzmanlik egitimine katkida
bulunulmas1 amaglanmistir. Bu amagla ADU Uygulama ve Arastirma Hastanesi Cocuk
Saglig1 ve Hastaliklari, Cocuk Noroloji Poliklinigine Kasim 2006- Eyliil 2015 yillar
arasinda basvuran 5200 olgunun dosya kayitlar1 retrospektif olarak incelendi.

Dosyalardan Cocuk Noroloji Polikligine Bagvuran Hastalarin:
e Bagvuru yasi, cinsiyeti, bagvuru nedeni
¢ Prenatal, perinatal ve postnatal dykiisii
¢ Psikomotor gelisim basamaklari
e Anne baba aras1 akrabalik iliskisi
¢ Ailede benzer hastalik oykiisii
e Aldiklar tani

e Ozel egitim/ fizik tedavi ve rehabilitasyon alip almadiklart Sgrenildi.

Dosya verileri tam olan 4649 olgunun dosyalar1 degerlendirmeye alindi.
3.1. Istatistiksel Yontemler

Retrospektif olarak degerlendirilen tanimlayici kesitsel olan bu ¢aligmada
degiskenlerin analizinde SPSS22.0 (IBM Corparation, Armonk, New York, United
States) programi kullanildi. Verilerin analizinde; kategorik degiskenlerin birbiri ile
karsilastirilmasinda Pearson Chi-Square testi Monte Carlo Simiilasyon teknigi ile test
edildi ve siitun oranlar1 bir biri ile karsilastirllip Bonferroni diizeltmeli p degeri
sonuglarina gore ifade edildi. Kategorik anlamli risk faktdrlerinden en 6nemli risk

faktoriiniin tespiti icin odds ratio kullanildi. Nicel degiskenler tablolarda ortalama + std.
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(standart sapma) ve medyan Range (Maximum-Minimum), Kategorik degiskenler ise n
(%) olarak gosterildi. Degiskenler %95 giiven diizeyinde incelenmis olup p degeri 0,05
ten kiiclik anlamli kabul edildi.
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4. BULGULAR

Calismamizda Adnan Menderes Universitesi Uygulama ve Arastirma
Hastanesi Cocuk Noroloji poliklinigine Kasim 2006- Eylil 2015 yillar1 arasinda
bagvuran ve dosya verileri tam olan 4649 olgunun dosyalar1 retrospektif olarak

degerlendirildi (Sekil 1) (TabloXI).

Dosyalar1 degerlendirilen 4649 olgunun %55°1, (2558) erkek, %45,0’1
(2091) kiz idi.

Basvuru sirasinda olgularin 1069°u 1 yas altinda, 3580’1 1 yas tistiinde idi. 1
yas alt1 olanlarin yas/ay ortalamasi 6.88 ay (1-12ay), 1 yas iistii bagvurularin ortalama
yast 7,72+4,52 (1-18) yil idi. Poliklinige en sik %34,5 (1585) olgu ile siit cocuklari, 2.
Sirada %32,2 (1506) olgu ile >5-12 yas yas arasi ¢ocuklarin bagvurdugu gorildi.
Yenidogan doneminde bagvuran olgularin sayist %3,9( 182) idi. (Sekil 1) (Tablo XI)

B Sit gocugu M (2-5]yas m(5-12]yas M (12-18]yas

1.800
1.600
1.400
1.200
1.000
800

600

400

200

St gocugu (2-5] yas (5-12] yas (12-18]yas

Sekil 1. Olgularin yas gruplarina gore dagilimi siit cocugutyenidogan (1-24 ay), >2-5

yas, >5-12 yas, >12 -18 yas
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Tablo XI. Calismaya Alinan Olgularin Ortalama Yaslar

n Ortalama+SS. Ortanca (Min.-Max.)
Yas (yil) (basvuru anindaki ) 3.580 7,72+4,52 7 (1-18)
1 yas alt1 bagvuran yasi (ay) 1.069 6,88+4,35 7 (1-12)

SS.: Standart sapma - Min.: En diisiik deger-- Max..:En yiiksek deger

Olgularin %17,5’nun anne ve babasi arasinda akrabalik vardi. Hastalik
tanist alan %26,9 cocukta ailede benzer hastalik saptandi. Dogumlarin %86,9’u term
dogum iken %13,1°1 preterm dogumdu. Olgularin %67,2’sinin psikomotor gelisimi
yasina uygun iken, %32,8’inde psikomotor gelisim basamaklar1 yasina uygun degildi.
Hastalik tanis1 alanlarin %19’u herhangi bir nedenle 6zel egitim destegi/ fizik tedavi ve

rehabilitasyon aliyordu (Tablo XII).

Tablo XII. Calismaya Alinan Olgularin Demografik Ozellikleri

n %0

sue 1.585 %34,50

¢ocugutyenidogan
Yas aralig (basvuru amindaki ) 2-5 yas 898 9%19,20
6-12 yas 1.506 %32,20
13-18yas 660 %14,10
Cinsivet Erkek 2.558 9%55,00
Y Kiz 2.091 %45,00
Akrabalik Var 812 %17,50
Ailede benzer hastalik Var 1.250 %26,90
w Term 4.039 %86,90
Term/preterm dogum Preterm 610 %13.10
. . Uygun 3.056 %67,20
Psikomotor gelisim Uygun degil 1.593 %32,80
Rehabilitasyon/Ozel egitim Alryor 866 %18,60
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Cocuk noroloji poliklinigine olgular, en sik %47,7 ile nobet, %8,1 ile
gelisim geriligi, %7,4 bas agrisi ile, %4,6 olgu konusma bozukluklugu yakinmasiyla
basvurmustu (Tablo XIII).

Tablo XIII. Caligmaya Alinan Olgularin Basvuru Yakinmalari

Bagvuru Yakinmasi n %0
Nobet 2.218 %47,7
Gelisim geriligi 376 %8,1
Bas agrist 342 %7,4
Konusma bozuklugu 215 %4,6
Erken dogum 191 %4,1
Giigsiizlik 148 %3,2
Yiirtime bozuklugu 124 %32,7
Yiriiyememe 113 %?2,4
Bas ¢evresi biiylik/kiigiik 103 %2,2
Bas dénmesi 101 %2,2
Aglarken morarma 57 %1,2
Gorme bozuklugu 49 %1,1
Dalma 43 9%0,9
Davranig bozuklugu 43 90,9
Uyku bozuklugu 39 %0,8
Uykuya egilim 37 %0,8
Ogrenme giicliigii 36 %0,8
Agiz kdsesinde kayma 34 %0,7
Vucudunda leke 34 %0,7
Dikkat eksikligi 29 %0,6
Denge bozuklugu 25 %0,5
Hareket bozuklugu 25 %0,5
Gozlerde kayma 24 %0,5
Kolda giigsiizliik 18 %0,4
Go6z kapaginda diistikliik 16 %0,3
Zor dogum 14 %0,3
Hetisim kuramama 13 %0,3
Irkilme 12 %0,3
Tik 12 %0,3
Obje takibi yok 11 %0,2
Huzursuzluk 9 %0,2
Idrar kagirma 6 %0,1
Diger 132 %32,8
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Poliklinige basvuran olgularin aldiklar1 tanilar siklik sirasina gore 1. sirada
%27 olgu ile epilepsi, 2. sirada %9,7 ile serebral palsi, 3. sirada %7,3 ile febril
konviilziyon, 4. sirada %6,6 ile basagris1 ve 5. sirada %6,4 ile nonepileptik paroksismal
fenomen idi. Norometabolik/norodejeneratif hastalik tanis1 alanlarin sayis1 %4,9 olarak

bulundu (Tablo XIV).

Tablo XIV. Olgularin Aldiklar1 Tanilar

Tam n %o
Epilepsi 1257 %21,0
SerebralPalsy 452 %9,7
FebrilKonviilziyon 341 %7,3
Bas Agrist 307 %6,6
NonepileptikParoksismal Fenomen 297 %6,4
Norometabolik/Norodejeneratif Hastalik 227 %4.,9
Mental Motor Retardasyon 205 %4,4
AfebrilKonviilziyon 199 %4,3
Santral Sinir Sistemi Gelisim Anomalisi 184 %40
Prematiirite 178 %3,8
Yeni Dogan Konviilziyonu 137 92,9
Motor Unite Hastaliklar 128 92,8
Dil Gelisim Geriligi 123 %?2,6
Genetik Sendrom 109 9%2,3
HipoksikiskemikEnsefalopati 76 %1,6
Dikkat Eksikligi Ve Hiperaktivite 66 %1.,4
Norokutanadz Hastalik 61 9%1,3
Hareket Bozuklugu 56 91,2
Otizm 50 %1,1
Fasial Paralizi 44 9%0,9
Ensefalit 36 %0,8
Stroke 35 %0,8
B12 Vit Eksikligi 19 %0,4
Demiyelizan Hastalik 18 90,4
IdiyopatikintrakraniyelHiper Tansiyon 13 %0,3
Santral Sinir Sitemi Tumori 12 9%0,3
Idiyopatik Makrosefali 11 %0,2
PostenfeksiyozSerebellit 8 %0,2
Total 4649 %100,0
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Tablo XV. Dogum Sirasinda ve Yenidogan Doneminde Gelisen Komplikasyonlar

Dogumda 6zellik N %
Var 1.146 %24,7
Yok 3.503 %75,3
Hipoksi 423 %36,9
Zor Dogum 250 %21,8
MekonyumAspirasyon Sendromu 161 %14,0
Solunum Sikintist 152 %13,3
Diger 69 %06,0
Sarilik 68 %5,9
Konvulziyon 9 %0,8
Hipoglisemi 7 %0,6
Intrauterin Gelisim Geriligi 7 %0,6
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Tablo XVI. Epilepsi ve Epileptik Sendromlarin Siniflandirilmasi

Lokalizasyona bagh (fokal, lokal, parsiyel) epilepsiler ve sendromlar 621 53")9
idyopatik (yasa bagh baslangic) 38 3

Santrotemporal dikenli selim ¢ocukluk cagi epilepsisi(rolandik) 38

Oksipital paroksizmali ¢ocukluk ¢ag1 epilepsisi -

Primer okuma epilepsisi -
Semptomatik 398 31,6

Frontal lob epilepsisi 4 0,3

Temporal lob epilepsisi 82 6,5

Parietal lob epilepisi 3 0,2

Oksipital lob epilepsisi 22 1,7

Cocukluk ¢agmin kronik progresif epilepsia parsiyalis kontinuasi -

Lokalize edilemeyen 287 22.8
Kriptojenik 205 16,3
Jeneralize epilepsiler ve sendromlar 569 45,2
Idyopatik (yasa bagh baslangig-yas sirasina gore siralanmstir) 491 39

Selim ailesel yenidogan konviilziyonlari -

Selim yenidogan konviilziiyonlar -

Siit cocuklugunun selim miyoklonik epilepsisi 15 1,1

Cocukluk cagr epilepisi (piknolepsisi) 38 3

Juvenil Absans epilepsi 12 1

Juvenil miyoklonik epilepsisi (impulsif petit mal) 8 0,9

Diger jeneralize idyopatik epilepsiler 418 33,2

Belirli aktivasyon yontemleriyle uyarilan epilepsiler -

Kriptojenik veya semptomatik (yas sirasina gore)

West sendromu (infantil spazmlar, Blitz-Nick-Salaam Kraempfe) 20 1,5

Lennox-Gastaut sendromu 2 0,1
Semptomatik

(Supression —burst)’lu erken infantil epileptik ensefalopati 2 0,1

Diger semptomatik jeneralize epiepsiler 50 39
Spesifik sendromlar -

Fokal veya Jeneralize oldugu belirlenemyen epilepsiler 4 0,3
Jeneralize ve fokal nobetli epilepsiler

Siit cocugunun agir miyoklonik epilepsisi 3 0,2

Yavas dalga uykusu sirasinda devamli diken-dalgali epilepsi -

Edinsel epileptik afazi (Landau-Kleffner sendromu) 1 0,1

Diger belirlenemeyen epilepsiler -

Jenaralize veya fokal 6zelligi ayirt edilemeyenler (uykuda gelen Grand mal )

ndbet olgulart)

Ozel (6zgiin) sendromlar -
Smiflandirilamayan 47 3,7

Olgular ILAE 1989 epilepsi ve epileptik sendromlar siniflamasina gore
simiflandirildi. Bu smiflamaya gore olgularin %50,9’unun lokalize (fokal, lokal,

parsiyel) epilepsi ve sendromlar olusturuyordu. Jeneralize epilepsi ve sendromlar
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%45,2’sini olusturuyordu. Geriye kalan az bir grubu ise siniflandirilamayan epilepsiler

olusturuyordu (Tablo XVI).

Epilepsili olgular etyolojiye gore degerlendirildiginde toplam 1257 olgunun
%31,6’s1 semptomatik epilepsi tanist ile izleniyordu. Semptomatik epilepsili hastalarin
etyolojisinde %23,8’inde hipoksik iskemik ensefalopati, %?20,3 ile mental motor
retardasyon, %13 ile santral sinir sistemi gelisim anomalisi, %8,5 hasta ile

norometabolik hastalik ve %4,2 hasta ile tuberoskleroz birlikteligi vardi.

Epilepsi tanil1 1257 olgunun %42’si idyopatik,%16,3’1 kriptojenik epilepsi

tanil idi.

Poliklinige bagvuran olgularin %9,7’si (452) serabral palsi tanist ile
izlenmekteydi. Serebral palsi tanist alan olgularin %45,1’inde dogumda hipoksi ve zor
dogum Oykiisii mevcuttu, %22,4 olguda dogumda mekonyum aspirasyonu/mekonyumlu
dogum Oykiisii mevcuttu.%3,5 olguda yenidogan doneminde sarilik gegirme hikayesi
mevcuttu. Serebral palsi tanis1 alan olgularin dogumda zor dogum ve hipoksiye maruz
kalma (dislik apgar skorlari, resusitasyon uygulanma, kordon dolanmasi, kanama,
mekonyum aspirasyonu/ mekonyumlu dogum) Oykiisii olanlarin oran1 %74 idi. %22
(134) olgu prematiirite ile iliskili komplikasyonlar sonucu serebralpalsi tanisiyla

izleniyordu. Serebral palsi tanili olgularin % 4’iinde 6ykiide bir patoloji saptanmadi.

Serebral palsili olgularin %21’ine epilepsi eslik ediyordu. Olgularin

%S3,1’inde (23) serebral palsi veya nérometabolik hastalik ayirici tanis1 yapilamadi.

Bas agris1 ile bagvuran 307 olgunun %23,4’1 (72) izlemde migren tanisi,
%20,5 (63) olgu gerilim tipi bas agris1 tanist aldi. %17,9 (55) olguda bas agrisinin
nedeni enfeksiydz nedenler (siniizit gibi) idi. %15,6 (48) olguda kronik giinliik bas
agrist meveuttu. %4,8 (15) hastada kirma kusuruna bagli bas agrisi, %17,5 (54) olguda

psikojenik bas agris1 mevcuttu.

Santral sinir sistemi tiimori saptanan 12 olgunun %25’inde Oykiide bas
agris1 sikayeti mevcuttu. Idiyopatik intrakranial hipertansiyon tanisi alan 13 olgunun

%30,7 sinde ve ensefalit tanis1 alan 36 olgunun %5,5’inde dykiide bag agris1 mevcuttu.
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Yaglara gore psikomotor gelisim basamaklart uygun olmayan 1593 olgu
icinde ilk sirada %28,37 (452) olgu ile serebral palsi tanili olgular ikinci sirada %13,43
(214) ile epilepsili olgular yer aliyordu. Ugiincii sirada %12,87 (205) ile etyolojisi

belirlenemeyen mental motor retardasyonlu olgular yer almaktaydi (Tablo XVII).

Tablo XVII. Psikomotor Gelisim Basamaklari Uygun Olmayanlarin En Sik Hastalik

Tanilart
Psikomotor gelisim (Uygun degil)
Tam (en s1k goriilen tanilar)

n Y

Serebral palsy 452 %28,37
Epilepsi (epilepsi+mmr birlikteligi olan grup) 214 %13,43
mental motor retardasyon 205 %12,87
Norometabolik/nérodejeneratif hastalik 178 %11,17
Santral sinir sistemi gelisim anomalisi 131 %8,22
genetik sendrom 109 %6,84
Dil gelisim geriligi 43 %2,70
Hipoksik iskemik ensefalopati 40 %2,51
Otizm 39 %2,45
Motor Unite hastaliklari 32 %?2,01
prematiirite 31 9%1,95
Yeni dogan konvulziyonu 27 %1,69

Poliklinige basvuran ve nonepileptik paroksismal fenomen tanisi1 alan 297
olgu incelendiginde; 1. sirada %33,4 olgu ile katilma, 2. sirada%22,9 olgu ile bening
paroksismal vertigo, 3. Sirada %21,9 olgu ile vazovagal senkop bulunmaktaydi (Tablo

XVIID).

Tablo XVIII. Nonepileptik Paroksismal Fenomen Tanili1 Olgularin Dagilimi

Nonepileptik Paroksismal Fenomen (n=297) n %
Katilma nobeti 99 %33,4
Bening paroksismal vertigo 68 %229
Senkop 65 %21.,9
Gece terdrii 28 %9,4
Konversiyon 16 %35 ,4
Haz fenomeni 14 %4,7
Bening uyku myoklonisi 4 %1.,3
Jitterines 3 %1,0

Genetik Sendrom tanis1 alan yada dismorfik fenotipik 6zellkleri, muayene
ve tetkikler sonucunda genetik sendrom oldugu diisiiniilen 109 olgudan kesin tani alan
%29,4 (32) ile en stk Down Sendromu tanili olgular mevcuttu. Diger tan1 konulan

sendromlarin dagilimi (Tablo XIX)’da verilmistir.
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Tablo XIX. Genetik Sendrom Tanis1 Alan/Oldugu Diisiiniilen Olgularin Dagilimi1

Genetik Sendrom (n=109) n %
Tan1 konulamamis 63 %57,8
DownSendromu 32 9%?29,4

Fragyl X Sendromu 3 %?2,8
William's Sendromu 3 %2,8
Turner Sendromu 3 %2,8
Angelman Sendromu 2 %1,8
Lowe Sendromu 1 %0,9
Noonan Sendromu 1 %0.,9

1

18 P delesyonu 9%0,9

Poliklinige basvuran ve norokutandz hastalik tanisi konulan 61 olgunun
hastalik tanilar1 incelendiginde; %63,9 olgu ile nérofibromatozis tip 1, %27,9 olgu ile
tuberoskleroz bulunmaktaydi (Tablo XX).

Tablo XX. Norokutandz Hastalik Tanis1 Alanlarin Dagilimi

Norokutanoz Hastalik (n=61) n %
Norofibromatozis tip 1 39 %63.,9
Tuberoskleroz 17 %27.,9
Diger (nérokutan sendromlar) 3 %4.,9
Sturge Weber 2 %3,3

Poliklinige basvuran ve hareket bozuklugu tanisi alan 56 olgunun tani
dagilimlar1 incelendiginde %39,9 (22) ile ilk sirada tik bozukluklugu yer almaktaydi.
Diger hareket bozuklugu tanis1 alan hastalarin dagilimlar tabloda verilmistir (Tablo

XXI).

Tablo XXI. Hareket Bozuklugu Tanis1 Alan Olgularin Dagilimi

Hareket bozuklugu (n=56) n %

Esansiyel tremor 10 %17,86
Sydenham koresi 10 %17,86
Tik bozuklugu 22 %39,29
Diger 14 %?25,00
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Demiyelizan hastalik tanist alan 18 olgunun tanilar1 incelendiginde; 1.

sirada %44,4 olgu ile akut dissemine ensefalomyelit, 2. sirada %39,9 olgu ile

multiplskleroz, 3. sirada %170lgu ile transvers myelit bulunmaktaydi (Tablo XXII).

Tablo XXII. Demyelizan Hastalik Tanis1 Alan Olgularin Dagilimi

Demiyelizan Hastalik (n=18) n %
Akut dissemine ensefalomyelit 8 %44 .4
Multipl skleroz 7 %38.,9
Transversmyelit 3 %16,7
Tablo XXIII. Motor Unite Hastaliklariin Dagilimi
Motor Unite hastaliklar1 (n=139) n %
Spinal miiskiileratrofi (n=4) 4 %100
Polinéropati (n=67) n %o
Brachialpleksus felci 39 %58,21
Guilainbarre sendromu 17 %325,37
Herediterpolindropati 11 %16,42
Myastenia gravis (n=11) n %o
M. Gravis 10 9%90,9
Konjeniatal M. Gravis Sendromlar1 1 %9,1
Kas hastaliklar (46) n %o
Muskulerdistrofi 39 %85
Myozit 7 %15

Poliklinik izlemi sirasinda exitus olan olgular ¢calisma dis1 tutulmustur (Tablo XXIV).

Tablo XXIV. Poliklinik izleminde Exitus Olan Olgularin Tanilari

Calisma dig1 tutulan exitus olan olgularin tanilari (n=10) n %
Norometabolik Hastalik 3 %30,0
Genetik Sendrom 2 %20,0
Epilepsi + Hidrosefali 1 %10,0
Serabralpalsi + West Sendromu 1 %10,0
Frederich Ataksisi 1 %10,0
Subakut Sklerozan Panensefalit 1 %10,0
Osteopetrozis+ Hidrosefali 1 %10,0

Calismaya alinan olgular i¢inde %57’si erkek, %43’ kiz toplam 866 olgu;

herhangi bir sebepten dolay1 rehabilitasyon/6zel egitim almaktaydi. Bu olgularin 741’1
(ort.7,05 yil) 1 yas tistii iken, 125’1 1 yas altinda (ort.8 ay) bulunmaktaydi. %37 (320)

olgu ile en ¢ok 6-12 yas arasi hasta rehabilitasyon almaktaydi (Tablo XXV).
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Tablo XXYV. Rehabilitasyon/Ozel Egitim Alan Olgularin Demografik Ozellikleri

Rehabilitasyon
Aliyor

n Siitun %
Siit cocugu 246 %328,40
. .. 3-5yas 204 %?23,60
Yas aralig1 (basvuru amndaki ) 6-12 yas 320 %37.00
13-18yas 96 %11,10
Erkek 494 %57,00
Cinsiyet Kiz 379 %43,00

Rehabilitasyon/6zel egitim alan 866 olgunun

tanilarmin  dagilimi

incelendiginde ilk siray1 %36,83 olgu ile serebral palsi ikinci sirada %13,51 olgu ile

epilepsi (epilepsi+mmr, epilepsi+otizm, epilepsitdehb bu gruba dahil edilmistir),

ticiincii sirada %10,74 olgu ile mental motor retardasyon goriilmektedir.

Serebral palsi tanisi ile takip edilen olgularin %70’1, epilepsi tanisiyla

izlenen olgularin %9,3°1i, mental motor retardasyon tanisi ile izlenen olgularin %43,1°i

rehabilatsyon/6zel egitim almaktaydi (Tablo XXVI).

Tablo XXVI. Rehabilitasyon/6zel egitim alan olgularin en sik hastalik tanilar1 dagilimi

Rehabilitasyon (Aliyor)

Tan1

n %
Serebral palsy 319 %36,83
Epilepsi 117 %13,51
Mental motor retardasyon 93 %10,74
Norometabolik/ndrodejeneratif hastalik 67 %7,74
Santral sinir sistemi gelisim anomalisi 62 %7,16
Genetik sendrom 47 %5,43
Dil gelisim geriligi 31 %3,58
Otizm 25 %2,89
Motor Unite hastaliklari 21 %2.,42
Hipoksik iskemik ensefalopati 18 %2,08
Yeni dogan konvulziyonu 11 %1,27
Dikkat eksikligi ve hareket bozuklugu 10 %1,15
Stroke 8 90,92
Ensefalit 5 9%0,58
Norokutane6z hastalik 5 90,58
Fasial paralizi 4 90,46
Demiyelizan hastalik 3 9%0,35
Hareket bozuklugu 3 %0,35
Santral sinir sitemi timori 2 %0,23
Total 866 %100,0
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4.1. Hastalarin Aldiklar1 Tanilarin Cinsiyete Gore Degerlendirilmesi:

Poliklinige basvuran olgularin aldiklar1 tanilarin cinsiyete gore dagilim
oranlar1 incelendiginde istatistiksel olarak anlamli bir fark saptandi (X? = 87.355,
p<0,001) (Tablo XXVII). Poliklinige bagvuran %7,3 olguda febril konviilziyon tespit
edildi. Febril konviilziyon tespit edilen olgularin %060,1°1 erkek iken,%39,9’u kizdi.
Erkelerde febril konviilziyonun fazla goriilmesi istatistiksel olarak anlamli bulundu

(Tablo XXVII) (p<0,05).

Poliklinige basvuran %6,6 olguda bas agrisi tespit edildi. Bas agris1 tespit
edilen olgularin %45,3’i erkek iken, %54,7’si kizdi. Kizlarda bas agrisinin fazla
goriilmesi istatistiksel olarak anlamli bulundu (Tablo XXVII) (p<0,05).

Poliklinige bagvuran %6,4 (297) olguda nonepileptik paroksismal fenomen
tespit edildi. Nonepileptik paroksismal fenomen tespit edilen olgularin %43°i erkek
iken, %57’si kizdi. Kizlarda nonepileptik paroksismal fenomenin fazla goriilmesi

istatistiksel olarak anlamli bulundu (Tablo XXVII) (p<0,05).

Poliklinige bagvuran %2,6 (123) olguda dil gelisim geriligi tespit edildi. Dil
gelisim geriligi tespit edilen olgularin %76,4’1 erkek iken, %23,6’s1 kizdi. Erkeklerde
dil gelisim geriliginin fazla goriilmesi istatistiksel olarak anlamli bulundu (Tablo

XXVII) (p<0,05).

Poliklinige bagvuran %]1,1 (50) olguda otizm tespit edildi. Otizm tespit
edilen olgularin %76’s1 erkek iken, %24’ kizdi. Erkeklerde otizmin fazla goriilmesi

istatistiksel olarak anlamli bulundu (p<0,05) (Tablo XXVII).
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Tablo XXVII. Olgularin Tanilarinin Cinsiyete Gore Dagilimlari

Cinsiyet

Total ikili

Tani Erkek Kiz karsilastrimala
n (%) n (%) n(%)

Epilepsi 686 (26.8) ?2771’3) 1257 27.0)  Ad.
SerebralPalsy 256 (10,0) 196 (9,4) 452 (9,7) Ad.
FebrilKonvulziyon 205 (8,0) 136 (6,5) 341 (7,3) <0,05
Bag Agrisi 139 (5,4) 168 (8,0) 307 (6,6) <0,05
NonepileptikParoksismal Fenomen 128 (5,0) 169 (8,1) 297 (6,4) <0,05
Eg;?arlr:itabohk/Norodejeneratlf 119 (4.7) 108 (5.2) 227 (4.9) Ad.
Mental Motor Retardasyon 124 (4,8) 81 (3,9) 205 4.4) Ad.
AfebrilKonvulziyon 111 4,3) 88 (4,2) 199 (4,3) Ad.
i*ﬁgﬁ;ﬁ;?“ Sistemi Gelisim 90 (3,5) 94 (4,5) 184 (4,0)  Ad.
Prematiirite 106 (4,1) 72 (3,4) 178 (3,8) Ad.
Yeni Dogan Konvulziyonu 75 (2,9) 62 (3,0) 137 (2,9) Ad.
Motor Unite Hastaliklar1 70 (2,7) 58 (2,8) 128 (2,8) Ad.
Dil Gelisim Geriligi 94 (3,7) 29 (1,4) 123 (2,6) <0,05
Genetik Sendrom 58 (2,3) 51 (24) 109 (2,3) Ad.
HipoksikiskemikEnsefalopati 43 (1,7) 33 (1,6) 76 (1,6) Ad.
g;kzll‘l‘i‘flfgkj‘khgl ve Hareket 43 (1,7) 23 (1,1) 66(14)  Ad.
Norokutane6z Hastalik 29 (1,1) 32 (1,5) Ad.
Hareket Bozuklugu 32 (1,3) 24 (1,1) Ad.
Otizm 38 (1,5) 12 (0,6) <0,05
Fasial Paralizi 25 (1,0) 19 (0,9) Ad.
Ensefalit 22 (0,9) 14 (0,7) Ad.
Stroke 25 (1,0) 10 (0,5) Ad.
B12 Vit Eksikligi 11 (0,4) 8(0,4) Ad.
Demiyelizan Hastalik 7 (0,3) 11 (0,5) Ad.
IdiyopatikintrakraniyelHiper Tansiyon 4 (0,2) 9 (0,4) Ad.
Santral Sinir Sitemi TUmori 6(0,2) 6(0,3) Ad.
IdiyopatikMakrosefali 6 (0,2) 5(0,2) Ad.
PostenfeksiyozSerebellit 6(0,2) 2 (0,1) Ad.
p degeri <0,001

Poliklinige bagvuran olgularin dogum sekli (term/preterm dogum) aldiklar

tan1 oranlar1 arasinda istatistiksel olarak anlamli bir fark saptandi (X* = 1455,35,

p<0,001) Baz1 hastaliklar pretermlerde daha fazla goériilmesi klinik olarak anlamliydi

(Tablo XXIX).
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Term dogum Oykiisii olanlarda serebral palsi tanist %7,9 iken, preterm

dogum Oykiisii olanlarda serebral palsi tanist %22,0 idi. Preterm bebeklerde serebral

palsi goriilme olasiliginin term bebeklerden yiiksek olmasi istatistiksel olarak anlamli

bulundu (p<0,05) (Tablo XXIX). Term dogum &ykiisii olanlarin %2,7’sinde yeni dogan

konviilziyonu goriliirken, preterm dogum oOykiisii olanlarin %4,6’sinda yeni dogan

konviilziyonu goriildii. Preterm bebeklerde yenidogan konviilziyonu goriilme oraninin

term bebeklerden yiiksek olmasi istatistiksel olarak anlamli bulundu (p<0,05) (Tablo

XXIX).

Tablo XXVIII. Olgularin Tanilar1 ile Preterm/Term Dogum Arasindaki Iligki

Termpreterm oykii Total Tkili
karsilastirmalar
Tam
Term Preterm
n(%) n(%) n(%)
o 1257
Epilepsi 1172 (29,0) 85 (13,9) 27.0) <0,05
SerebralPalsy 318 (7,9) 134 (22,0) 452 (9,7) <0,05
FebrilKonviilziyon 322 (8,0) 19 (3,1) 341 (7,3) <0,05
Bas Agris1 292 (7,2) 15 (2,5) 307 (6,6) <0,05
NonepileptikParoksismal Fenomen 286 (7,1) 11 (1,8) 297 (6,4) <0,05
Norometabolik/Norodejeneratif 211 (5.2) 16 2.6) 227 (4.9) <0,05
Hastahik
Mental Motor Retardasyon 180 (4,5) 25 4,1) 205 (4,4) Ad.
AfebrilKonvulziyon 184 (4,6) 15 (2,5) 199 (4,3) <0,05
Santral Sinir Sistemi Gelisim Anomalisi 164 (4,1) 20 (3,3) 184 (4,0) Ad.
Prematiirite 0(0,0) 178 (29,2) 178 (3,8) -
Yeni Dogan Konvulziyonu 109 (2,7) 28 (4,6) 137 (2,9) <0,05
Motor Unite Hastaliklar: 122 (3,0) 6 (1,0) 128 (2,8) <0,05
Dil Gelisim Geriligi 114 (2,8) 9(1,5) 123 (2,6) Ad.
Genetik Sendrom 93 (2,3) 16 (2,6) 109 (2,3) Ad.
HipoksikiskemikEnsefalopati 63 (1,6) 13 (2,1) 76 (1,6) Ad.
Dikkat Eksikligi Ve Hareket Bozuklugu 59 (1,5) 7(1,1) 66 (1,4) Ad.
Norokutaneoz Hastahk 57 (1,4) 4 (0,7) 61 (1,3) Ad.
Hareket Bozuklugu 54 (1,3) 2(0,3) 56 (1,2) <0,05
Otizm 49 (1,2) 1(0,2) 50 (1,1) <0,05
Fasial Paralizi 44 (1,1) 0(0,0) 44 (0,9) -
Ensefalit 36 (0,9) 0(0,0) 36 (0,8) -
Stroke 32 (0,8) 3(0,5) 35(0,3) Ad.
B12 Vit Eksikligi 18 (0.4) 1(0,2) 19 (0,4) Ad.
Demiyelizan Hastalik 18 (0,4) 0(0,0) 18 (0,4) -
idiyopatikintrakraniyelHiper Tansiyon 12 (0,3) 1(0,2) 13 (0,3) Ad.
Santral Sinir Sitemi Tiimori 12 (0,3) 0(0,0) 12 (0,3) -
idiyopatik Makrosefali 10 (0,2) 1(0,2) 11 (0,2) Ad.
PostenfeksiyozSerebellit 8(0,2) 0 (0,0) 8(0,2) -
X? =
p degeri <0,001 145535

PearsonChi-Square Test(Monte Carlo) - Ad.:Anlamli degil
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IS

Tablo XXIX. Olgularin Hastaliklar1 ile Dogum Komplikasyonlar1 Arasi Iliski

Intrauterin Mekonyum Solunum

Yok Diger Hipoglisemi Hipoksi Gelisim Konvulziyon | Aspirasyon Zor Dogum

Tani1 s Sikintisi
Geriligi Sendromu
(A) B) © D) E) ®) (S) O Q)]

n(%) n(%) n(%) n(%) n(%) n(%) n(%) n(%) n(%)
epilepsi 1061 (30,3) BP1J 8 (11,6) 3(42,9) 86 (20,3) 1(14,3) 3(33,3) 34 (21,1) 7 (4,6) CPFGHI 41 (16,4)
Serebralpalsy 194 (5,5)PGHIJ  5(772) 0(0,0) 123 (29,1) BJ 0 (0,0) 2(22,2) 36 (22,4) 36 (23,7) 40 (16,0)
febrilkonvulziyon 296 (8,4)1 2(2,9) 1(14,3) 21 (5,0) 0(0,0) 0(0,0) 6 (3,7) 2 (1,3) 9(3,6)
bag agrisi 286 (8,2)P6G 0(0,0) 0(0,0) 8 (1,9) 0(0,0) 0(0,0) 2(1,2) 0(0,0) 10 (4,0)
Nonepileptikparoksismalfenomen 256 (7,3) 3(4,3) 0(0,0) 17 (4,0) 0(0,0) 1(11,1) 6 (3,7) 3(2,0) 7(2,8)
Norometabolik/nérodejeneratif hastalik 164 (4,7) 2(2,9) 0(0,0) 20 (4,7) 1(14,3) 0(0,0) 13 8,1) 8 (5,3) 17 (6,8)
mental motor retardasyon 151 (4,3) 0(0,0) 0(0,0) 20 (4,7) 1(14,3) 0(0,0) 9(5,6) 6(3,9) 15 (6,0)
afebrilkonvulziyon 172 (4,9) 1(1,4) 1(14,3)! 12 (2,8) 0(0,0) 0(0,0) 5@,1) 1(0,7) 4(1,6)
Santral sinir sistemi gelisim anomalisi 115 (3,3) 33 (47,8) ADGHIT ( (0,0) 9(2,1) 1(14,3) 0 (0,0) 6 (3,7) 53.3) 12 (4,8)
prematiirite 72 (2,1) BHI 8 (11,6)6J 0(0,0) 17 (4,0) 0(0,0) 0(0,0) 2(1,2) 67 (44,1) BDGHI 6 (2 4)
Yeni dogan konvulziyonu 66 (1,9) PGJ 2(2,9) 1(14,3) 30 (6,9) 0(0,0) 0(0,0) 12 (6,8) 8(5,3) 18 (6,8)
Motor Unite hastaliklar 90 (2,6) 0(0,0) 0(0,0) 6(1,4) 1(14,3) 0(0,0) 2(1,2) 1(0,7)EJ 26 (10,4) ADG
dil gelisim geriligi 106 (3,0) 1(1,4) 1(143)P1 40,9 0(0,0) 0(0,0) 3(1,9) 1(0,7) 5(2,0)
genetik sendrom 80 (2,3) 0(0,0) 0(0,0) 10 (2,4) 2(28,6) APGLI ((0,0) 4(2,5) 3(2,0) 7(2,8)
Hipoksikiskemikensefalopati 18 (0,5) PG 1(1,4) 0(0,0) 24 (5,7) 0(0,0) 0(0,0) 19 (11,8) 0(0,0) 13 (5,2)
Dikkat eksikligi ve hareket bozuklugu 53 (1,5) 0 (0,0) 0 (0,0) 5(1,2) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 3(2,0) 4(1,6)
noérokutanedz hastalik 56 (1,6) 1(1,4) 0 (0,0) 2(0,5) 0(0,0) 0(0,0) 1(0,6) 0 (0,0) 1(0,4)
hareket bozuklugu 51(1,5) 0(0,0) 0(0,0) 2(0,5) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 1(0,4)
otizm 42 (1,2) 2(2,9) 0 (0,0) 2(0,5) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 4(1,6)
fasial paralizi 39 (1,1) 0(0,0) 0(0,0) 2(0,5) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 3(1,2)
ensefalit 35(1,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 1(0,4)
stroke 26 (0,7) 0(0,0) 0(0,0) 1(0,2) 0(0,0) 0(0,0) 2(1,2) 1(0,7) 5(2,0)
b12 vit eksikligi 18 (0,5) 0(0,0) 0(0,0) 1(0,2) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0)
demiyelizan hastalik 15 (0,4) 0 (0,0) 0 (0,0) 1(0,2) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 1(0,4)
Idiyopatikintrakraniyelhiper tansiyon 13 (0,4) 0 (0,0) 0 (0,0) 0 (0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0)
Santral sinir sitemi timori 11 (0,3) 0(0,0) 0(0,0) 1(0,2) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0 (0,0) 0(0,0)
Idiyopatik makrosefali 9(0,3) 0(0,0) 0 (0,0) 0 (0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0 (0,0) 1(0,4)
Postenfeksiyozserebellit 8(0,2) 0 (0,0) 0 (0,0) 0 (0,0) 0 (0,0) 0 (0,0) 0(0,0) 0 (0,0) 0 (0,0)

p degeri <0,001 X2 =2031,571

PearsonChi-Square Test(Monte Carlo) -

Ad.:Anlamli degil

Dogumsal ézellikite her bir ozellik i¢in verilen harfler ozelliklerin tanilara gore bir biri ile karsilastirmasinda anlamliliklar: ifade etmektedir.




Tablo XXX. Akraba Evliligi ile Psikomotor Gelisim Aras1 liski

Akrabalik
Var Yok X2 p degeri
Psikomotor n Satir  Siitun n Satir Siitun %
gelisim % % %e
Uygun 416 %13,4  %51,2 2.684  %86,6  %70,0 105,696 <0,001
Uygun degil 396 %25,6  %48,8 1.153 %744  %30,0 2,2 (1,9-2,6) *

PearsonChi-Square test(Exact) - *OdssRatio(%95 Giiven aralig)

Psikomotor gelisim basamaklar1 geri olan olgularda anne-baba arasinda
akrabalik olanlarin orani akrabalik olmayanlarin oranindan 2,2 kat yiiksek bulundu.

(%95 giiven aralig1 1,9-2,6) (Tablo XXX).

Hastaliklar ve ailede benzer hastalik ile iliskisi incelendiginde istatistiksel
olarak anlamli bir fark saptandi (X*> = 87.955, p<0,001) (Tablo XXXII). Febril
konviilziyon tanisi alanlarda ailede benzer hastaligin goriilme oran1 %45,7 idi.
Poliklinikte sik karsilasilan tanilardan genetik sendrom, mental motor retardasyon,
nérometabolik/ndrodejeneratif hastalik tanisi ile izlenen olgularda ailede benzer hastalik
goriilme oranindan yiiksek olmasi istatistiksel olarak anlamliydi (p<0,05) (Tablo
XXXI). Epilepsi tanisili olgularin, %31,3’tinde ailede dykiisii var iken %68,7’sinde aile
Oykiisii yoktu.

Tablo XXXI. Ailede Benzer Hastalik ile En Sik Goriilen Hastaliklar ile Tliskisi

Ailede benzer hastalik

Var Yok

n(%) n(%)
Epilepsi A 393 (31,3) CPEF 863 (68,7)
Febril konvulziyon B 156 (45,7) CPEF 185 (54.,3)
Genetik sendrom C 26 (23,9) 83 (76,1)
Mental motor retardasyon D 51 (24,9) 154 (75,1)
Norometabolik/ndrodejeneratif hastalik E 54 (23,8) 173 (76,2)
Serebral palsy F 76 (16,8) CPE 376 (83,2)
p degeri <0,001 X% =87,955

Pearson Chi-Square test
Her bir tani igin verilen harfler ailede benzer hastalik olma durumlarina gére birbiri ile
karsilagtiriimasindaki anlamliliklar: ifade etmektedir.

Ailede akrabaligin en sik goriilen hastaliklar ile iliskisi incelendiginde

istatistiksel olarak anlaml bir fark saptand1 (X?> = 128,814, p<0,001) (Tablo XXXIII).

Poliklinikte ndrometabolik/ndrodejeneratif hastalik tanis1 ile izlenen

olgularda anne babasi arasinda akrabalik yiizdesi %44,5 ile 1.sirada yer alirken bunu
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%33 ile 2.sirada genetik sendrom,%28,8 ile 3.sirada mental motor retardasyon alan

olgular izlemektedir.

Tablo XXXII. Ailede Akrabaligin En Sik Gériilen Hastaliklar Ile Tliskisi

Akrabahk

Tam Var Yok

n(%) n(%)
Epilepsi A 203 (16,1) 1054 (83,9)
Febril konvulziyon B 43 (12,6) 298 (87,4)
Genetik sendrom C 36 (33,0) 73 (67,0)
Mental motor retardasyon D 59 (28,8) 146 (71,2)
Norometabolik/nérodejeneratif E 101 (44.5) 126 (55.5)
hastalik
p degeri <0,001 X2 =128,814

Pearson Chi-Square test -Tani da her bir zellik icin verilen harfler Akrabaliga gére bir biri ile
karsilastirmasinda anlamliliklar: ifade etmektedir.
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TARTISMA

Cocuklar erigkinlerden ayiran en énemli 6zellik siirekli biiyiime ve gelisme
icinde olmalaridir. Biiyliime terimi viicut boyutlarinin artmasini, gelisme ise biyolojik
fonksiyonlarin degisimini ve olgunlagsmasini ifade eder. Biiylime ve gelisme siirecleri
dogumdan itibaren hizlanma ve yavaslama gostermekle birlikte siirekli ve belli bir
sirayla devam eder. Merkezi sinir sisteminin biiyliime ve gelisme siireci fetal yasamda ve
dogumdan sonraki ilk yillarda ¢ok hizlidir. Yasia gore kazanmasi gereken psikomotor
yetenekleri sergilemekte gecikme gosteren ve bu nedenle 6zellikle norolojik gelisme
geriligi riski olan siit ¢ocuklarinin ve hastalik tanist alanlarin klinik pratikte erken
donemde belirlenmeleri, gerekli 6zel egitim, rehabilitasyon, medikal veya cerrahi tedavi
yaklagimlarinin zamaninda uygulanabilmesi; anne ve babasi arasinda akrabalik olan ve
genetik gegigli hastalik stiphesi olan olgulara danigsmanlik hizmeti verilmesi agisindan
oldukca 6nemlidir. Yalnizca Serebral Palsi (SP) ya da 6grenme giigliikleri degil; bilissel
ve motor fonksiyonlar, iletisim, dil, duygu ve davranis olmak {izere psikomotor
gelisimin tiim alanlarini iceren gelisme geriliklerinin erken taninmasi biiylik 6nem tasir
(142). Erken tani, tedavi ve gerekli danismanlik, rehabilitasyon uygulamalari sayesinde
yasam kalitesi ylikselecegi gibi, komplikasyonlari en aza indirerek bu sayede iilkenin

saglik giderlerine de katki saglayacaktir.

Cocukluk ¢aginda ndrolojik hastaliklar genelinde yapilan bircok demografik
caligmada cinsiyetler arasi belirgin fark saptanmamistir. Calismamizda 4649 olgunun
%355' erkek %45°1 kiz idi. Olgularin bagvuru aninda %22,9’unun (1069) 1 yas alt1
oldugu, %77,1’nin (3580) bir yas istii oldugu tespit edildi. Bir yas iistii olanlarin yas
ortalamas1 7,72+4,52 (1-18) yil olarak bulundu. Olgularin basvuru anindaki yaslarina
bakildiginda, biiyiik ¢cogunlugun ilk yil ve siit cocuklugu (%34,5) doneminde olan
cocuklar oldugu goriilmistiir. Bu durum c¢ocuklarin perinatal dénemde yasadigi

sorunlarin erken dénemde bulgu vermesi ile ilgili oldugu diisiiniilebilir.

Akraba evliligi genetik hastaligin, ortaya ¢ikmasini kolaylastiran en énemli
nedenlerden biridir. Hatta aym1 aileden olmasa dahi, hastaligin ve genlerinin sik
gorildiigi bir bolgeden olan evlenmelerde dahi risk artmaktadir. Akraba evliligi
yapanlarin %7'sinin ¢ocuklarinda genetik gecisli hastaliklarin oldugu tespit edilmistir

(143,144).
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2012 yilinda Tiirkiye Istatistik Kurumu (TUIK) verilerine gore akraba
evliligi yapanlarin oram %23,3'diir. Aydim il Merkezi’nde 2015 yilinda yapilan bir
calismada akraba evlilik orant %23,9 olarak bulunmustur (145). Aydin il merkezinde
akraba evliligi oranin Tiirkiye geneline paralel ¢ikmasi niifusun gé¢ alan bolge olmasi
ve akraba evliligini segenlerin bu niifusta yogunluk kazanmasi ve bu bdlgelerin
sosyokiiltiirel veya sosyoekonomik diizeyleri ile ilgili olabilecegi diisiiniilebilir.
Calismamizda noroloji poliklinigine bagvuran olgularin %17,5'unun anne ve babasi

arasinda akrabalik iliskisinin olmasi lilkemiz ortalamasina yakin oldugunun gosterdi.

Norometabolik/norodejeneratif hastalik tanisi alan olgularin anne baba
arasinda akrabalik yilizdesi yapilan g¢aligmalarda yiiksek oldugu saptanmistir (146).
Calismamizda, literatiire benzer sekilde ailede akrabalik Oykiisii
norometabolik/ndrodejeneratif hastalik tanisi ile izlenenlerde %44,5 ile en yiiksek
oranda, tan1 konulmamis ancak genetik sendrom oldugu diisiiniilen olgularda %33 ile 2.

sirada ve mental motor retarde olan olgularda %28,8 ile 3. sirada goriildii.

Yapilan farkli calismalarda, ailede epilepsi Oykiisii olanlarda epilepsi
goriilme orani ikinci ve ligiincii derece akrabalarin dahil edilip edilmemesine gore %9,6

- %31,6 arasinda degismektedir (147-150).

Calismamizda Epilepsi tanisi alanlarda, ailede epilepsi 0ykiisii oran1 %31,3
idi. Poliklinikte sik karsilasilan diger hastaliklara gore ailede goriilme oranlarindan
yiiksek idi (p<0,05). Calismamizda epilepsi tanis1 alanlarda ailede benzer hastaligin
yiksek saptanmast Oykiide 1.,2.,3. derece akrabalarin dahil edilmesiyle
iliskilendirilebilir.

Calismamizda febril konviilziyon tanisi1 alanlarin orant %7,3 olarak tespit
edildi. Febril konviilziyon ile ilgili yapilan g¢aligmalarda hastalifin genetik kokeni
oldugu ortaya konmustur (53-55). Ozaydin ve ark. (153) yaptiklar1 bir calismada
olgularin %57,8’inin ailesinde FK 6ykiisii oldugu bildirilmistir. Nuhoglu ve ark. (154)
yaptig1 bir calismada ise oran %32 olarak bildirilmistir. Calismamizda literatiir ile
uyumlu olarak febril konviilziyon tanisi alanlarda ailede benzer hastaligin goriilme orani

%¢45,7 ile poliklinikte sik karsilasilan diger hastalik oranlarindan yiiksek idi (p<0,05).
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Sharawat ve ark.’nin (155) yaptig1 bir ¢aligmada FK erkek/kiz orani 2/1
olarak bulunmustur. Yine yapilan degisik calismalarda Erkek/ kiz oran1 1: 1 -1,7:1 gibi
degisik oranlarda bildirilmektedir (50,156). Calismamizda FK tespit edilen olgularin
%60,1’1 erkek iken, %39,9°’u kizd1 (E/K:1,5.1). Literatiir bilgileri ile uyumlu olarak

erkeklerde FK'nun fazla goriilmesi istatistiksel olarak anlamli bulundu (p<0,05).

37 gestasyon haftasindan dnce dogan prematiire bebekler, hem gelismis hem
de gelismekte olan iilkelerde bebek 6liimleri ve ciddi kalici sekellerin gelisimi agisindan
icin risklidir. Neonatal morbiditede norolojik hastaliklar ve diger gelisim
bozukluklarinin preterm dogan cocuklarda yiiksek oranda oldugu birgok calisma ile
gosterilmistir (151,152). National Institute of Child Health and Human Development
(NICHD) Neonatal Research Network, 1988-1996 yillar1 arasindaki ¢ok diisiik dogum
agirlikli yenidoganlarda sec¢ilmis morbidite ve mortalite oranlarini bildirmistir. 1988
yilinda %26 olan mortalite oraninin 1990’da %22’ye, 1996 yillinda ise %16’ya

diistiigiinii rapor etmistir.

NICHD Neonatal Research Network merkezlerinin 6 yillik izleminde ¢ok
diisiik dogum agirlikli infantlarda mortalite oranlar1 belirgin olarak azalirken morbidite
oranlarindaki artis dikkati ¢ekmektedir. 1991 yilinda %27 olan ciddi morbidite orani
kronik akciger hastaligindaki artisa (1991°de %9, 1996’da 9%23) bagl olarak 1996
yilinda %30’a ytikselmistir (157-161).

Ulkemizin bati bdlgelerini kapsayan galismalarda ¢ok diisiik dogum agirlikls
yenidoganlarda mortalite oranlar1 %30,2, %18 ve %16,5 olarak bildirilmistir (162-164).

Serebral palsi, géorme ve isitme bozukluklar: gibi problemler prematiirelerde
sik goriilmektedir (165,166). Bir ¢alismada SP etyolojisinde preterm dogum Oykiisii
%15 olarak bulunmustur (169). Marret ve ark. (167) calismasinda serebral palsi
oranlari, 34. gestasyonel hafta i¢cin %0,7, 33. hafta icin %4, 32. hafta i¢in %4, 31. hafta
icin %9 ve 30. gestasyonel hafta icin %6 olarak saptanmistir. Kerimoglu ve ark. (168)
yaptig1 bir ¢alismada prematiire dogum Oykiisii ile poliklinikte izlenen 262 olguda SP

oranini %6, 1 olarak bildirmislerdir.

Caligmamizda olgularin gebelik haftasi ile (term/preterm dogum) aldiklar

tanilar arasinda istatistiksel olarak anlamli bir iliski saptandi1 (X? = 1455.35, p<0,001)
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Calismamizda, preterm dogum Oykiisli olanlarda, SP oran1 %22,0, term dogum &ykiisii

olanlarda %7,9 olarak bulundu ve literatiir ile uyumlu idi.

Hipoglisemi yenidoganin 6nemli sorunlarindan olup uzun siirmesi ve sik
tekrarlamas1 halinde kalic1 zararlara neden olmasi, erken tani ve tedaviyi zorunlu
kilmaktadir (170). Prematiire dogan bebeklerde hipoglisemi sikligi %15 oraninda
bildirilmistir (171). Akgay ve ark. (172) yaptig1 bir calismada yenidogan doneminde
hipoglisemik nobet Oykiisii olan 21 olgunun 6’sinda refrakter epilepsi gelistigini
bildirmiglerdir. Calismamizda, yenidogan doneminde hipoglisemi Oykiisii bulunan
hastalarda epilepsi gelisimi agisindan anlamli sonug¢ saptanmamistir. Bunun nedeni
perinatal doneme ait anamnez, kayit eksikligi ya da komorbid hastaliklarin olmasi

nedeni ile hipogliseminin anamnezde ayrintili sorgulanamamasi olabilir.

Caligmamizda yeni dogan konviilziyonu tanil1 %2,9 (137) olgudan preterm
dogum &ykiisii olanlarin orani term dogum Gykiisii olanlardan yaklasik 1,5 kat yiiksek

bulundu (P<0,05).

Scheuchenegger ve ark. (173) pretermlerde yaptiklar1 calismada solunum
sikintis1 oranint %14,3; Celik ve ark. (174) ise 605 ge¢ preterm olguyu igeren
calismada, bu oran1 %46,5 olarak saptamislardir. Respiratuar distres sendromu (RDS)
ozellikle ge¢ prematiire bebeklerde en sik (% 5,2) goriilen solunum sorunudur (175). Bir
calismada, bebeklerde % 40 oraninda surfaktan gereksinimine yol agan agirlikta

RDS’den s6z edilmektedir (176).

Literatiirde prematiire dogum Oykiisii olanlarda dogum sirasinda en sik
goriilen komplikasyonun solunum sikintist oldugu bildirilmistir (177). Calismamizda
prematiire dogum Oykiisii olanlarin dogum sirasinda en sik goriilen komplikasyon

%44,1 (67) ile solunum sikintistydi (p <0,001).

Intrauterin gelisim geriligi (IUGR) saptanan hastalardaki en sik neden
maternofetal dolasim bozuklugu olmakla birlikte genetik hastalik tanili olgularda da
siklikla TUGR gelismektedir (178). IUBG’ye neden olan genetik bozukluklardan
bazilar1 sunlardir: Otozomal trizomiler, Turner Sendromu, Russell-Silver Sendromu,
Cornelia De Lange Sendromu, Dubowitz Sendromu, Bloom Sendromu, Johanson-

Blizzard Sendromu ve Seckel Sendromu (179,180). Calismamizda genetik sendrom
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tanist oldugu diisiiniilen olgularda %28,6 ile en fazla goriilen bulgu IUGR olmasi ve
bunun diger (solunum sikintisi, mekonyum aspirasyonu/mekonyumlu dogum vs...)

komplikasyonlardan fazla olmasi literatiir bilgilerini dogrulayacak sekilde idi(p <0,001).

Serebral palsi goriilme yilizdesi, yogun bakim sartlarmin iyilestirilmesine
ragmen, ¢ok diisiikk dogum agirlikli ve prematiir bebeklerin yasatilma ¢abalar1 nedeniyle
halen 6nemli bir seviyededir (181,182). Beyindeki gelisimsel anomaliler, kromozom
anomalisi, intrauterin enfeksiyon ve perinatal asfiksi etyolojide Onemli risk
faktoridiirler. Serebral palsili olgularda komorbid hastaliklara bakildiginda en sik eslik
eden hastaliklardan birinin epilepsi oldugu bilinmektedir (169). Serebral palside epilepsi
%15-90 sikliginda, daha ¢ok genetik ve perinatal faktorlere bagli oldugu
bildirilmektedir. Yiiksel A ve ark.(183) yaptig1 bir ¢calismada SP ve epilepsi birlikteligi
%42,8 olarak saptanmis olup, Carlsson ve ark. (184) yaptig1 bir bagka calismada %38
olarak bulunmustur. Cesitli ¢aligmalarda, spastik ve ozellikle tetraplejik hastalarda
epilepsi goriilme oranlarinin arttigi bildirilmistir (185).Calismamizda ise SP tanili

olgularin %21,2'sinde epilepsi birlikteligi saptanmistir.

Akraba evliligi oOzellikle Bati Akdeniz ve Giliney Hindistan’da ¢ok
yaygindir. Akraba evliligi yapan popiilasyonda oOziirli ¢ocuk dogma riski diger
popiilasyona gore iki kat fazla (%8-9) olmaktadir (186,187). 2012 yilinda Tiirkiye
Istatistik Kurumu (TUIK) verilerine gore akraba evliligi yapanlarm oran1 %23,3'diir.
Caligmamizda psikomotor gelisim basamaklar1 geri olan olgularin orant %32,8 (1549)
olarak bulundu. Psikomotor gelisim geriligi olan olgularin %25,6’sinda akraba evliligi
Oykiisii mevcuttu. Calismamizda anne-babasi arasinda akraba evliligi olmayanlarda
yasina gore psikomotor gelisim gosterenlerin orani, akraba evliligi olanlardan 2,2 kat

daha fazla bulundu (%95 giiven aralig1 1,9-2,6).

Epilepsi prevalansinin cinsiyetle iliskisi konusunda da farkli sonuglar
bildirilmektedir. Forsgren ve ark. (188) 23 prevalans calismasii inceledikleri
derlemede bir ¢alisma disinda c¢alismalarin tiimiinde epilepsinin erkek cinsiyette daha
stk goriildiigii bildirilmistir. Ulkemizde yapilan ¢alismalarda da epilepsi prevalansmin
erkeklerde kizlardan daha yiiksek oranda gorildigi bildirilmistir (189-191).
Calismamizda da bunu destekleyecek sekilde epilepsi orani erkek cocuklarda kizlara

gore daha yiiksek oranda izlenmekle birlikte istatistiki olarak anlamli saptanmada.
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Camfield ve Camfield (192) epilepsisi olan vakalarin %39’unu fokal,
%355’ini jeneralize ve %5’ini de diger sekilde smiflandirmiglardir. Sillanpdd ve ark.
(193) cocukluk c¢aginda yaptiklar1 c¢aligmalarinda nobet tilirlerini ve epilepsi
sendromlarinin dagilimini aragtirmiglardir. Olgularin %64’iinde parsiyel nobet, %32
jeneralize nobet, %4 olguda jeneralize ile birlikte parsiyel nobet saptanmistir.
Ulkemizde Karabiber ve ark. (190) bir ¢alismada ise ILAE 1981 nébet siniflamasina
gore calismaya aliman vakalarin yaklagik %82’sinin parsiyel ndbet, %18’inin ise
jeneralize nobet gecirdigi saptanmistir. Calismamizda olgularin %50,9’u parsiyel
epilepsi, %45,2’si jeneralize epilepsi tanisiyla izleniyordu. Geriye kalan %4’lik kisim

ise smiflandirilamayan epilepsiler igerisinde yer aliyordu.

Epileptik hastalarda mental retardasyon sik goriilmektedir. Asindi ve ark.
(194) epileptik hastalarin %13’linde mental retardasyon saptamistir. Forsgren ve ark.
(195) yaptiklar1 calismada epilepsi ve mental retardasyon birlikteligi tespit etmislerdir.
Caligmamizda mental retardasyon ve epilepsinin birlikte goriildiigii olgularin orani

%13,43 gibi yliksek bulunmustur.

Nonepileptik paroksismal fenomen c¢ocuklarda siktir ve epilepsiden
ayrilmasi gii¢ olabilir. Psikojenik nobetler 10-18 yaslar1 arasinda daha siktir ve kizlarda
erkeklerden yaklasik lic kez daha sik goriilir (196). Calismamizda nonepileptik

paroksismal fenomen tanis1 alan olgularin kizlarda daha fazla oldugu goriildii (p<0,05).

Kotagal ve ark. (66) pediatrik epilepsi izleme biriminde 6 yil izlenen 883
cocuk hasta iizerinde yaptiklar1 ¢alismada 134 hasta PNE (paroksismal nonepileptik)
sendrom tanist almistir. 2 ay-5 yas arasi1 26 hastada en sik goriilen PNE (paroksismal
nonepileptik) sendromlar sirasiyla stereotipik hareketler, irkilme ataklari, uyku
bozukluklar1 ve Sandifer sendromudur. Calismamizda poliklinigimize bagvuran ve
nonepileptik paroksismal fenomen tanis1 alan 297 olgu incelendiginde; 1. Sirada %33,4
olgu ile katilma nobeti, 2. Sirada %22,9 olgu ile bening paroksismal vertigo, 3.

sirada%?21,9 olgu ile senkop bulunmaktaydi.

Cocuklarda en sik goriilen hareket bozuklugu tiklerdir. Kore (6zellikle
Sydenham Koresi) ve distoni diger sik goriilebilen hareket bozukluklaridir (197).
Literatiirde yapilan calismalarda basit ve gecici tiklerin tiim ¢ocuklarin %6-20’sinde

gorildiigi bildirilmistir (198-199). Calismamizda da benzer sekilde hareket bozuklugu
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tanist alan olgularin %39,9'unda tik bozuklugu, %17,0'sinde Sydenham Koresi ve
%17,86’sinda esansiyel tremor, %25 olguda diger etyolojisi tam aydinlatilamamis

hareket bozukluklar1 mevcuttu.

Literatiirde cocukluk MS ile iliskin ilk bildiri Muller (1949) tarafindan
yapilmis ve Isvec'de 810 hasta icinde 15 yas Oncesi baslangig gdsteren cocuk hasta
oraninin tiim MS'lularin % 5,6'sin1 olusturdugu bildirilmistir (200). Matthews ve ark.
(1985) (201) ise 10 yas oOncesi baglangi¢ gdsteren MS'lilerin tiim MS'li hastalarin %
3'linii olusturduklarini bildirmislerdir. ADEM tanis1 alan 42 ¢ocuk ve ergenin verilerine
dayanan bir ¢alismada insidans 0,4/100 000/y1l bulunmus; cinsiyet, yas grubu, etnik
grup, cografik bolge agisindan anlamli farklilik saptanmamistir (202).

Calismamizda demiyelizan hastalik tanis1 alan 18 olgunun hastalik tanilari
incelendiginde; 1. sirada %44.,4 (8 hasta) ile ADEM, 2. sirada %39,9 ( 7 hasta) ile MS,
3. sirada %17,0( 3 hasta) ile transvers myelit bulunmaktaydi.

Motor fiinite hastaliklar1 diger norolojik hastaliklara gére daha az goriilen
hastalik grubunu olusturmaktadir. Cocuklarda motor {inite hastaliklar1 siklikla genetik
bir temelde olusmakla birlikte genellikle aile Gykiisii mevcuttur. Cocuklarda en sik
goriilen néromuskiiler hastaliklar muskuler distrofi ve polindropati olarak bulunmustur

(203).

Calismamizda motor iinite hastaliklar1 tanist alan 139 olgunun tanilar
incelendiginde; en stk %48,2 olgu ile polindropati, ardindan %33 olgu ile kas
hastaliklar1 (en ¢ok 39 hastayla muskiilerdistrofi), %7,9 olgu ile miyastenia gravis (MG)
(bir olgu konjenital myastenik sendrom) ve %2,8 olgu ile spinal miiskiiler atrofi (SMA)

bulunmustur.

Bas agrisi, ¢ocukluk yas grubunda sikg¢a rastlanan bir yakinma olup ¢ocuk
acil polikliniklerine bagvuran hastalarin % 1,3’iinde ve ¢ocuk norolojisi poliklinigine
basvuran hastalarin % 8’inde bas agris1 yakinmasi bulundugu bildirilmistir (205,206).
Calismamizda poliklinigimize basvuru yakinmalar1 arasinda bas agris1 %7,4 gibi bir

yiizdelikle 3. Sirada yer almistir.
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Arruda ve ark. (207) 1994 hastada yaptig1 ¢aligmada kizlarda migren erkek
cocuklardan yaklagik 2,5 kat daha sik bildirilmistir. Almanya’da yapilan diger bir
caligmada da tekrarlayan bas agrilarinin kizlarda daha sik goriildiigii bildirilmis ve
bunun menars baslangici ile pubertal gelisimin bir sonucu oldugu yorumu yapilmistir
(208). Literatiir ile uyumlu olarak ¢alismamizdaki bas agrisi tanistyla izlenen olgularin
%45,3° 1 (139) erkek iken,%54,7°1 (168) kizdi. Tim hastalik tanilari i¢inde yapilan
oranlamada kizlarda bas agrisinin fazla goriilmesi istatistiksel olarak anlamli bulundu

(p<0,05).

Cocukluk caginda bas agrisinin en sik nedeninin migren oldugu
bilinmektedir (139-141) Migrenden sonra bas agrisinin en sik nedenleri arasinda azalan
siklik sirasina gore gerilim tipi bas agrisi, siniizit yer alir (140). Yilmaz ve ark. (209)
100 hasta ile yaptiklar: bir ¢aligmada basagrisi nedenleri arasinda %58 ile migren yer
alirken ,gerilim tipi bas agris1 sikligini %26, sintizit sikligin1 %6 olarak bildirmislerdir.
Yine literature bilgileri ile uyumlu olacak sekilde ¢alismamizda bas agrisi tanist alan
307 olgunun %23,4 migren, %20,5 1 gerilim tipi bas agrisi, %17,9’u siniizit, %15,6 s1

kronik giinliik bas agris1 tanist almis olup %17,5 "unda psikojenik bas agris1 mevcuttu.

Dil ve konusma gecikmesi idiopatik, norolojik, genetik, duyusal veya
noropsikiyatrik nedenler sonucu da goriilebilir. Ulkemizde dil ve konusma gecikmesi
prevelanst net olarak bilinmemektedir. Ancak diinyanin farkli iilkelerinde 2-7 yas
arasindaki ¢ocuklarda prevalans %2-9 olarak bildirilmistir; erkek cinsiyet ve yetersiz
egitim olanaklar ile yakin iliskili olarak gézlenmistir. (210-213). Calismamizda da tiim
bagvurular icinde konusma bozuklugu %2,6 olarak bulunmustur. Erkeklerin orami

kizlardan yaklasik 3 kat fazla ve istatistiki olarak anlamli oldugu goriildii (p<0,05).

Otizm Spektrum Bozuklugu (OSB)'nun etiyolojisi bilinmemekle birlikte,
giintimiizde biiyiik oranda ¢ok genli kalitimla iligkili olduguna ve g¢evresel faktorlerin
genetik faktorler ile etkilesime gecerek riski arttirdigina inanilmaktadir. Ozellikle erkek
cinsiyette 4-5 kat daha fazla gézlenmesi kromozomal ve hormonal degisikliklerin bu

hastaligin patogenezinde yer aldigini diistindiirmektedir.

OSB olan hastalarin %10-15’inde genetik hastaliklar saptanmaktadir. En
yaygin bilinenler frajil X (%3), tuberoskleroz (%2), 15ql-ql3’lin maternal
duplikasyonu (%2) vel6qll delesyon ve duplikasyonu (%]1) gibi sitogenetik
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anormalliklerdir (214). Fakat bunlarin higbiri OSB i¢in 06zgiil degildir. Bizim
calismamizda da beklenildigi iizere OSB tanisi alan olgularin %76’s1 erkek iken,%24’1
kizdi. OSBmin erkek c¢ocuklarda fazla goriilmesi istatistiksel olarak anlamli bulundu

(p<0,05).

Poliklinige basvuran ve herhangi bir Genetik Sendrom tanisi alan 109
olgunun hastalik tanilar1 incelendiginde; 1. sirada %57,8 tant konulamamis ancak
genetik sendrom oldugu diisiiniiliilenler, 2. sirada %29,4 olgu ile Down Sendromu
bulunmaktaydi. Calismamizda yer alan olgularda Down Sendromu’nun anlaml sekilde
diger genetik sendromlara gore daha sik goriilmesi fenotipik Ozelliklerinin kolay
anlagilabilmesi ve gorece daha sik goriilmesi ile agiklanabilir. Tan1 konulamayan
hastaliklar i¢inde de ileri incelemenin devam ettigi ndrometabolik/ndrodejeneratif
hastaliklarin ve koromozom anomalilerinin aydinlatilmasi ile daha ayrintili bilgiler elde

edilebilecegini diisiinmekteyiz.

Norolojik hastaliklarda uygun rehabilitasyon ve tedavi yonetimi ile anlamli
diizelme ve iyilesme izlenebilmektedir (204). Bu nedenle hastaligin erken taninmasi ve
uzman goriisii ile birlikte gerekli rehabilitasyon yontemlerine ve 6zel egitime erken
donemde baslanmasi onemli bir yere sahiptir. Calismamizdaki olgulardan Ozellikle
SP'lilerin %70’1, motor mental retardasyon tanili olgularin %43,1°1, epilepsi tanili
(epilepsi+mmr, epilepsi+otizm, epilepsi+dehb olan olgular bu grupta incelendi)
olgularin da %9,3'i diizenli rehabilitasyon/6zel egitim ile takip edilmekteydi. SP ve
MMR tanili hastalarin tamamina yakinmin uygun rehabiliasyon/6zel egitim almasi
gerektigi diisiiniildiigiinde calismamizdaki oranlar beklenen diizeyin altinda saptanmis
olup, iyilesmenin énemli bir basamaginda yer alan rehabilitasyon/6zel egitim 6neminin
vurgulanmas1 bakimindan anlamlidir. Ailelerin diisiik sosyo ekonomik, kiiltiirel
diizeyleri rehabilatasyon/6zel egitim almasi gereken olgularin  basvurusunda

gecikmelere yol agtig1 hipotezi One siiriilebilir.
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SONUC

ADU c¢ocuk néroloji poliklinigine Kasim 2006-Eyliil 2015 yillar1 arasinda
bagvuran olgularin geriye doniik taramasinda dosya bilgileri tam olan 4649 olgudan elde

edilen bilgilerle yapilan ¢alismamizda sonuglari 6zetlersek:

1-Calisma grubundaki 4649 olgunun %55,0’1 (2558) erkek, %45,0’1 (2091) kiz idi.

2- Basvuru sirasinda olgularin %22,9’u (1069) 1 yas altinda, %77,1’1 (3580) 1 yas

ustiinde idi.

3-1 yas alt1 olanlarin yas/ay ortalamasi 6.88 ay (1-12 ay), 1 yas lstii basvurularin
ortalama yas1 7,72+4,52 (1-18) yil idi.

4- Poliklinige en sik %34,5 (1585) olgu ile siit cocuklari, 2. Sirada %32,2 (1506) olgu

ile 6-12 yas aras1 ¢gocuklarin bagvurdugu goriildii.
5- Dogumlarin %86,9°u (4039) term dogum iken %13,1°1 (610) preterm dogumdu.
6- Olgularin %17,5’nun (812) anne ve babasi arasinda akrabalik vardi.

7- Mental motor gerilik, norometabolik hastalik ve genetik sendrom tanisi alanlarda

akrabalik oranlarinin yiiksek oldugu goriildii.
8- Hastalik tanis1 alan%26,9 (1250) cocukta ailede benzer bir hastalik saptandi.

9-Epilepsi ve febril konviilziyon tanis1 alanlarda ailede benzer hastalik gériilme oraninin

poliklinikte sik karsilasilan diger hastaliklardan yiiksek oldugu goriildii.

10- Olgularin %67,2’sinin (3056) psikomotor gelisimi yasina uygun iken, %32,8’inde
(1593) psikomotor gelisim basamaklar1 yasina uygun degildi.

11- Psikomotor gelisim basamaklar1 geri olanlardan anne—baba akrabalik orani %25,6

olarak bulundu.

12-Cocuk noroloji polklinigine olgular, en sik %47,7 ile (2.218) ile ndbet, %8,1 (376)
ile gelisim geriligi, %7,4 (342) bas agrisi ile %4,6 (215) hasta konusma bozukluklugu

yakinmasiyla bagvurmustu.
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13-Poliklinige bagvuran olgularin aldiklar1 tanilar siklik sirasina gore 1. sirada %27 ile
(1257) hasta ile epilepsi, 2. sirada %9,7 ile (452) serebral palsi, 3. sirada %7,3 ile
(341) febril konviilziyon, 4. sirada %6,6 (307) hasta ile basagrisi ve 5. sirada %6,4

(297) hasta ile nonepileptik paroksismal fenomen idi.

14- Poliklinige basvuran olgularin %9,7’si (452) serabral palsi tanisi ile izlenmekteydi.
Serebral palsi tanisi alan olgularin %45,1’inde dogumda hipoksi ve zor dogum dykiisii

mevcuttu.

15- SP etyolojisinde preterm dogum Oykiisii %15 olarak bulunmustur. Preterm dogum

Oykiisii olanlarda, serebral palsi ve yenidogan konvulziyonun daha sik oldugu goriildii.

16-Bas agrist tanisi alan 307 olgunun %23,4linde migren mevcuttu. %?20,5 olguda
gerilim tipi bas agrisi mevcuttu. %17,9 olguda enfeksiy6z nedenler (siniizit gibi),
%15,6 olguda kronik giinliik bas agris1 mevcuttu. %4,8 hastada kirma kusuruna bagh
bas agrisi, %17,5 olguda psikojenik bag agris1t mevcuttu.

17- Poliklinige bagvuran ve herhangi bir genetik sendrom tanisi alan 109 olgunun
hastalik tanilar incelendiginde; 1. sirada %57,8(63) tan1 konulamamis ancak genetik
sendrom oldugu diisliniilenler, 2. sirada %29,4 (32) hasta ile Down Sendromu

bulunmaktaydi.

18- Calismamizda genetik sendrom tanisi oldugu diisiiniilen olgularda %28,6 ile en

fazla gortilen bulgu IUGR idi.
19- Serebral palsili olgularin %21,2'sinde epilepsi birlikteligi saptandi.

20- Olgularin  %50,9’u parsiyel epilepsi, %45,2’si jeneralize epilepsi tanisiyla
izleniyordu. Geriye kalan %4’liik kisim ise siiflandirilamayan epilepsiler igerisinde

yer aliyordu.

21-Epilepsi tanisiyla izlenen olgularda erkeklerin yiizdesi kizlarin yiizdesinden daha

fazla olmakla birlikte istatistiksel olarak anlamli fark saptanmadi.

22-Epileptik hastalarda mental retardasyon sik goriilmektedir. Calismamizda mental
retardasyon ve epilepsinin birlikte goriildiigii olgularin oran1 %13,43 gibi yiiksek

bulunmustur.
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23- Calismamizda poliklinigimize bagvuran ve nonepileptik paroksismal fenomen tanisi
alan 297 olgu incelendiginde; 1. sirada %33,4 olgu ile katilma nobeti, 2. sirada %22,9

olgu ile bening paroksismal vertigo, 3. sirada %21,9 olgu ile senkop bulunmaktaydi.

24- Hareket bozuklugu tanisi alanlarin %39,9'unda tik bozuklugu, %17,0'sinde

Sydenham Koresi ve daha azinda esansiyel tremor bulunmaktaydi.

25- Demiyelizan hastalik tanisi alan 18 olgunun %44,4’i ADEM, %39,9 MS, %17,0’si

ile transversmyelit ile izlenmekteydi.

26- Motor iinite hastaliklar1 tanist alan 139 olgunun tanilar1 incelendiginde; en sik
%48,2 olgu ile polindropati, ardindan %33 olgu ile kas hastaliklari, %7,9 olgu ile

miyasteniagravis (MG) ve %2,8 olgu ile spinal miiskiiler atrofi (SMA) bulunmustur.

27- Calismamizda da tiim basvurular icinde konusma bozuklugu oran %?2,6 olarak

bulunmustur. Erkeklerin oran1 kizlardan yaklasik 3 kat fazla idi
28- OSB tanisi alan hastalarin %76°s1 erkek iken, %24’ kizd.

29- Calismamizda yer alan ve poliklinik bagvurusu sonrasinda noérokutanéz hastalik
tanis1 alan 61 olgunun hastalik tanilar1 incelendiginde; 1. sirada %63,9 olgu ile

ndrofibromatozis tip 1,2. sirada %27,9 olgu ile tuberoskleroz bulunmaktaydi.

30- Hastalik tanis1 alanlarin %19’u herhangi bir nedenle rehabilitasyon/6zel egitim

aliyordu.
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OZET

ADNAN MENDERES UNIVERSITESI COCUK NOROLOJI
POLIKLINiIGININ HASTA PROFILi, BASVURU NEDENLERI VE TANILARI

AMAC: Cocuk ndrolojisi pratiginde sik karsilagilan hastaliklar epilepsi,
mental motor gerilik, serebral palsi, febril konviilziyon, non epileptik paroksismal
olaylar ve bas agrisi sayilabilir. Rutin klinik uygulamada hastaliklarin sikliginin ve
Ozelliklerinin degerlendirilmesi, akraba evliligi ve genetik kokenli hastaliklarin erken
donemde taninmasi biiyiik éneme sahiptir. Biz de ¢alismamizda ADU ¢ocuk néroloji
poliklinigine bagvuran olgular1 retrospektif olarak degerlendirerek cocuk sagligi ve

hastaliklar1 uzmanlik egitiminde farkindalik olusturmay1 amagladik.

HASTALAR VE YONTEM: ADU Uygulama ve Arastirma Hastanesi
Cocuk Noroloji Poliklinigine Kasim 2006- Eyliil 2015 yillar1 arasinda basvuran 5200
olgunun dosya kayitlar1 retrospektif olarak incelendi. Tanimlayici, kesitsel olan bu
calismada dosyalardan olgularin basvuru yasi, cinsiyeti, bagvuru nedeni, prenatal dykii
dogum haftasi, dogum sekli, postnatal dykii, psikomotor gelisim basamaklari, anne-
baba arasi akrabalik iligkisi, ailede benzer hastalik Oykiisii, aldiklar1 tani, 6zel egitim/
fizik tedavi rehabilitasyon alip almadiklarina bakildi. Dosya verileri tam olan 4649

olgunun dosyalar1 degerlendirmeye alind1.

BULGULAR: Olgularin %55’1 erkek %45’ini kiz olgular olusturuyordu.
Poliklinige en sik %34,5 (1585) olgu ile siit cocuklari, 2. Sirada %32,2 (1506) olgu ile
6-12 yas arasi ¢ocuklarin bagvurdugu goriildii. 1 yas {istli bagvurularin ortalama yasi
7,7244,52 (1-18)’1 y1l idi. Olgularin %17,5’nun (812) anne ve babas1 arasinda akrabalik
vardi. Hastalik tanis1 alan %26,9 (1250) ¢ocukta ailede benzer bir hastalik saptandi.
Dogumlarin %86,9’u (4039) term dogum iken %13,1°1 (610) preterm dogumdu. %66,7
(3100) c¢ocukta psikomotor gelisim yasma uygun iken, %33,3 (1549) cocukta

psikomotor gelisim yasina uygun degildi.

En sik bagvuru yakinmasi iginde ilk ti¢ sirada: %47,7 (2.218) ile ndbet,%
8,1 (376) ile gelisim geriligi, %7,4 (342) ile bas agris1 yer aliyordu. En sik hastalik
tanisi1 i¢inde ilk ii¢ sirada: epilepsi %27 (1257), serebral palsy %9,7 (452), febril
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konviilziyon %7,3 (341) yer aliyordu. Hastalik tanis1 alanlarin %19’u (866) herhangi bir

nedenle rehabilitasyon aliyordu.

SONUC: Cocuk norolojisi uygulamasinda sik karsilasilan hastaliklar ve
iliskili faktorlerin ayrintili sorgulanmasi biiyiik bir 6nem tasimaktadir. Anne-baba
arasindaki akraba iliskisinin sorgulanmasi, perinatal donemdeki sorunlarin kayit altina
alinmas1 ve hastalarin yasina uygun gelisim basamaklarmin diizenli sekilde takip
edilmesinin bu hastalardaki morbidite ve mortaliteye anlamh katkilar saglayabilecegini

diistinmekteyiz.

ANAHTAR KELIMELER: Cocuk Nérolojisi Hastaliklar1, Etyoloji, Demografik veri
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ABSTRACT

ADNAN MENDERES UNIVERSITY PEDIATRIC NEUROLOGY
POLYCLINIC’S PATIENT PROFILE, CONSULTATIONS AND DIAGNOSIS

PURPOSE: Epilepsy, mental motor retardation, cerebral palsy, febrile
convulsions, non epileptic paroxysmal events and headache are the frequently
encountered diseases in the practice of pediatric neurology. In the routine clinical
practice; evaluation of the frequency and feature of diseases, cross-cousin marriage and
diseases depending on genetic discriminations have great importance. The purpose of
the current study was to create awareness on pediatric residency by the retrospective
evaluation of the patients who were applicants of Adnan Menderes University pediatric

neurology department.

PATIENTS AND METHOD: 5200 fact’s file registration who applied to
Adnan Menderes University Research and Application Hospital Pediatric Neurology
Clinic during November 2006-September 2015 were evaluated retrospectively. In the
curent study which is definer, cross-sectional; case’s application age, gender, cause of
admission, prenatal story birth week, mode of delivery, similar disease story in the
family, diagnostics, special education and rehabilitation past were analyzed. 4649 case’s

file with full information were assessed.

FINDINGS: Cases consisted of %55 percent boys and %45 girls. Infants,
with %34,5 (1672) patients, were the most frequent applicants of the policlinic and
children aged 6 to 12 were in the second rank with %32,3 (1563) patients. Average age
for applicants above 1 years of age was 7,72+4,52 (1-18) years. %17,5 (812) percent of
the cases’ parents were relatives. %26,9 (1250) children who had disease diagnosis had
similar illness in the family. Birth’s %86,9 (4039) percent was term and %13,1 (610)
was pre-term birth. Psychomotor development was appropriate for developmental age
for %66,7 (3100) children and not appropriate for %33,3 (1549) children. The most
three frequent applications were crisis with %47,7 (2.218), growth deficiency with %
8,1 (376) and headache with %7,4 (342). The most common three diagnostics were
epilepsy %27 (1257), cerebral palsy %9,7 (452), and febrile convulsions %7,3 (341).
%19 (866) percent of the patients who had disease diagnosis were also taking

rehabilitation.
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EKLER

Dosyadan taranan bilgiler:

Basvuru yasi(ay/yil)

Cinsiyet

Basvuru yakinmasi

Term/preterm dogum 6zelligi

Prenatal, perinatal ve postnatal oykiisii (asfiksi, zor dogum, mekonyumlu dogum gibi...)
Anne-baba arasi akrabalik iliskisi

Ailede benzer hastalik 6ykiisii

Aldiklar1 tani

Psikomotor gelisim basamaklarinin uygunlugu

Ozel egitim/fizik tedavi ve rehabilitasyon alma durumu
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