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Sevgili Meslektaslarimiz,

III. Mersin Gocuk Norolojisi Kis Sempozyumu, Tirkiye Cocuk Nérolojisi Dernegi
tarafindan 26 - 28 Ekim 2023 tarihleri arasinda Hilton Otel, Mersin'de
diizenlenecektir. Sempozyum programimiz gesitli kurslar, paneller, giinlik
pratigimize ydnelik olgu bazli sunumlar ve konferanslardan olusmaktadir.
Sempozyumumuzun bu yil ki temasi: “Klinik Cocuk Néroloji: Semptomdan
Teshise, Teshisten Tedaviye” ‘dir. Sempozyumumuzun hedef kitlesini gocuk
norolojisi yan dal asistanlari ve uzmanlari olusturmaktadir.

Yogun bilimsel programimizin yorgunlugunu sosyal aktivitelerle hafifletmeye
galisacagiz. Sempozyum diizenleme kurulu adina sizleri 26 - 28 Ekim 2023

tarihleri arasinda Mersin'de yapilacak olan III. Mersin Cocuk Narolojisi Kig
Sempozyumu'na davet etmekten mutluluk ve onur duyuyorum.

Sempozyumumuz degerli konusmacilar, hekimler ve sizlerin katilimiyla
glizellesecektir. 26 - 28 Ekim 2023 tarihlerinde Mersin'de bulugsmak dilegiyle.

Saygilarimla,

Prof. Dr. Cetin Okuyaz

Sempozyum Baskani
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27 Ekim 2023, Cuma

13:00-13:30

Acilig

13:30-14:50

Prof. Dr. Ayse Serdaroglu Oturumu - Epilepsi Kursu

Oturum Bagkanlari: Kivilcim Giiciiyener,
Sakir Altunbasak

13:30-13:50

Siit Cocugu ve Gocukta Sik Goriilen Nonepileptik
Paroksismal Fenomenler
Dr. Ayse Serdaroglu

13:50-14:10

LGS ve Dravet Sendromunda Giincel Tedavi
Yaklagimlan
Dr. Kiirgad Aydin

14:10-14:30

Direncli ve Siiper Direngli Status Epileptikusta Giincel
Tedavi Yaklagimi
Dr. Ebru Arhan

14:30-14:50

Tartigma

14:50-16:10

Prof. Dr. Kivileim Giiciiyener Oturumu

Oturum Bagkani: Ayse Serdaroglu

14:50-15:10

Riskli Bebek Takibi ve Serebral Palsinin Erken Tanisi
Dr. Kivileim Giiciiyener

15:10-15:30

Direngli Yenidogan Nobetleri ve Antiepileptik Disi
Tedavi Segenekleri
Dr. Sema Saltik

15:30-15:50

Senkop Diisiiniilen Gocuga Yaklagim
Dr. Nege Citak Kurt

15:50-16:10

Tartigma
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16:40-18:00

Oturum - 3

Oturum Bagkani: Hakan Giimiig

16:40-17:00

Akut Toksik ve Metabolik Ensefalopatili Cocuga

Yaklagim
Dr. Sanliay Sahin

17:00-17:20

Cocuklarda Stupor ve Komaya Yaklagim

Dr. Deniz Yiiksel

17:20-17:40

Global Gelisim Geriligi Olan Gocuga Yaklasim

Dr. Mehmet Canpolat

17-40-18-00

Tartiema
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27 Ekim Cuma/ 16:10-18:00

S0zLU BILDIRI SALONU

S0ZLU BILDIiRI OTURUMU-1
GULEN GUL MERT, ESRA SARIGECILI

SS-1

MPV17 lliskili Hepatoserebral Mitokondriyal Deplesyon
Sendromunda Nadir Bulgu Hipoparatiroidi - Murat Ersoy

SS-2

Distoni Ayirici Tanisinda Ultranadir Metabolik Hastalik:
PCDD Tanil iki Kardes - Fehime Erdem

SS-3

Seronegatif Uzun Segment Transvers Miyelit (letm):
Benzer Baslangig, Farkh Klinik Seyir - Biisra Filiz Geng

SS-4

Cocuklarda Direngli Epilepsi ve Hipertansiyon lligkisi -
0Ozge Tanidir Artan

SS-5

Cocuk Yogun Bakim Unitesinde izlenen Suda Bogulma
Vakalarinin Retrospektif Degerlendirilmesi - Umit Korkmaz

3S-6

Pediatrik Migren Hastalarinda Epistaksis Klinigi; Aura
midir? - Saliha Yavuz Eravei

SS-7

Kretinin Kinaz Yiiksekligi: Etiyolojide Her Zaman
Ndromuskiiler Hastalik mi Var? - Furkan Donbaloglu

SS-8

Norofibromatozis Tip 1 Tanist ile Izlenen Hastalanin Klinik
Ozellikleri: Tek Merkez Deneyimi - Sibgatullah Ali Orak

SS9

Katilma Ndbeti Tanisiyla Izlenen Hastalarin
Ndrogelisimsel Durumlarinin Degerlendirilmesi - Tek
Merkez Deneyimi - Ozlem Ersoy
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Cocuklarda Guillain Barre Sendromunun Ciddiyeti

ile llikili Risk Faktdrlerinin ve Ciddi Guillain Barre
Sendromu Hastalarinda Mekanik Ventilasyon Ihtiyacinin
Belirleyicilerinin Degerlendirilmesi - Giil Yiicel

SS-10

yenidogan yogun bakim iinitesinde anti ngbet ilag

Sl baslanan hastalarin degerlendirilmesi - Esra Ulgen Temel

Ev Videolar Gocuk Néroloji Pratiginde Ne Kadar Onemli? -

S5-12 Pinar Ozbudak

Fasiyal Paralizi Tamli Hastalarinin Degerlendirilmesi -

SS13 | getiil Diler Durgut

Akut serebellit etyolojiside nadir bir neden: C3 C4 Enfarkti
- Ozlem Ersoy

27 Ekim Cuma / 15:30-16:30

POSTER BILDIRI OTURUMU
TANER GELIK, MELTEM DIREK

Epilepsi ve Hiperaktivite ile Giden Iki CHD2 Olgusu - Filiz
Mihgi

SS-26

PP-1

Mikoplazma lliskili bir Guillain Barre Sendromu Olgusu -

PP-2 Fatma Erk Karadeniz

Moya-Moya Hastalidi ile llgili Bir Olgu Sunumu - Fatma Erk

PP-3 Karadeniz
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PP-4

Opsoklonus, Myoklonus Sendromu ile Prezente Olan Bir
Noroblastom Olgusu - Fatma Erk Karadeniz

PP-5

Topiramatin Nadir Gorilen Yan Etkisi: Deliryum - Fatma Erk
Karadeniz

PP-6

Venoz Sinlis Trombozu ile Prezente Olan bir Norobehcet
Olgusu - Fatma Erk Karadeniz

PP-7

Intrakranial Hipotansiyona Bagli Basagrisinda Epidural
Kan Yamasi Tedavisi - Kiymet Kegelioglu Binnetoglu

PP-8

Sistemik Lupus Eritematozus ve Marfan Sendromlu
Olguda Noropsikiyatrik Tutulum: Moyamoya Hastalig -
Ahmet Girgeg

PP-9

llerleyici yiirliyiis bozuklugu ve ataksi ile basvuran
Charlevoix-Saguenayin Otozomal Resesif Spastik Ataksisi
(ARSACS)-Dért Olgu Sunumu - Ozlem Ersoy

PP-10

Semptomdan Taniya: Konversiyon, Orta Serebral Arter
Enfarktiisii, Subaraknoid Kanama - Ezgi Caglar

PP-11

Yillar Sonra Anti NMDA Reseptor Pozitifligi Saptanan Bir
Ensefalit Olqusu - Ezgi Caglar
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12:10-13:30

Ogle Yemedgi

13:30-14:50

Oturum - 3

Oturum Bagkani: Dr. Cetin Okuyaz

13:30-13:50

Cocuk Norolojisinde Beslenmenin
Degerlendirmesi ve Beslenme Uriinleri -4
Dr. Kiirsad Bora Carman

» Nestle

HealthScience

13:50-14:10

Akut Ataksili Cocuga Yaklagim
Dr. Ali Cansu

14:10-14:30

Cocuk Norolojisinde Etik Sorunlar ve Karar verme
Dr. Oya Ogenler
Dr. Selda Okuyaz

14:30-14:50

Tartisma

14:50-16:10

Oturum - 4

Oturum Bagkani: Goknur Haliloglu

14:50-15:10

Hipotonik Bebege Yaklagim
Dr. Ozlem Hergiiner

15:10-15:30

Akut Paparezili Gocuga Yaklagim
Dr. ilknur Erol

15:30-15:50

Tedavi Edilebilir N6romiiskiiler Hastaliklarda Giincel
Durum
Dr. Ulug Yis

15:50-16:10

Tartigma




111. MERSIN COCUK NOROLOJISi KIS SEMPOZYUMU

09:00-10:20

- 120
! ) COCUK NOROILLOJISI
& Dernedi

26-28 Ekim 2023, Mersin HiltonSA

28 Ekim 2023, Cumartesi

Oturum - 1

Oturum Baskani: Serdal Giingor

09:00-09:20

Cocuk Norolojisinde Hangi Hastada Hangi Genetik
Testi Ne Zaman istemeli?
Dr. Semra Hiz Kurul

09:20-09:40

Genetik Test Sonug Raporunu Yorumlamak
Dr. Pinar Gengpinar

09:40-10:00

Cocuklarda Akut Hareket Bozukluklarina Yaklagim
Dr. Nesrin Senbil

10:00-10:20

Tartigma

10:20-10:50

Kahve Arasi

10:50-12:10

Oturum - 2

Oturum Bagkani: Hiiseyin Per

10:50-11:10

Akut Otoimmiin Ensefalit Ne Zaman Diisiiniilmeli,
Nasil Yaklasiimali?
Dr. Senay Haspolat

Akut Gorme Kaybi Olan Cocuga Yaklagim

11101130 b, Nihal Diindar
.an.11.en | Akut Siddetli Bagagrili Cocugja Yaklagim
10:30-11:50 Dr. Cengiz Dilber
11:50-12:10 | Tarhigma
16:10-16:40 | Kahve Arasi
Oturum - 5
16:40-18:00

Oturum Bagkani: Mustafa Komiir

16:40-17:00

Cocuk Nérolojisinde Akiler llag ve IVIG Kullanimi
Dr. Rojan ipek

17:00-17:20

Kongre Hatirlari

17:20-17:40

Kapanig
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28 Ekim Cumartesi/ 14:30-16:30
$0ZLU BILDIRI SALONU

$0zLU BILDIRI OTURUMU-2
HABIBE KOG UGAR, MAHMUT ASLAN

Cocukluk Cagi Akut Dissemine Ensefalomiyelit Olgularinin

Ly Degerlendirilmesi - Giince Bagarir

Febril Konviilziyonda Seruloplazmin Diizeyi - Deniz
Honamli

Epilepsili Cocuklarda Uyku Aliskanhklarinin ve Yagam
SS-16 |Kalitesi ile lligkisinin Dederlendirilmesi - Fatih Mehmet
Akif Ozdemir

Dijital Dénemde Cocuklarin Mobil Cihaz Kullanimi ve
SS-17 |Ebeveyn Bilgi Diizeyi: Kesitsel Bir Arastirma - Cagatay

SS-15

Giinay

S5-18 Febril Konviilzyonun Diurnal/Mevsimsel Ritmi - Cansu
Aydin

g5-19 |¢ocuk Acile Basvuran Epilepsi Tanih Hastalarin Ozellikleri
- Cansu Aydin

Epilepsi Tanisi olmayan Otizimle takipli Cocuklarin
SS-20 |Ebeveynlerinde Epilepsi Bilgi ve Tutum Degerlendirmesi -
Pembe Giiltutan

Direngli Epilepsi Tanili Gocuklarda Magnetik Rezonans
8S-21 |Gériintiileme Ile Serebral Ve Serebellar Hacim
Dederlendirilmesi - Hilal Altas
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|diyopatik Intrakraniyal Hipertansiyon (IIH) Tanih Gocuk
SS-22 |Hastalarda ve Ebeveynlerinde Psikiyatrik Belirtiler -
Manolya Panpalli

Direncli Epilepsi Tanili Hastalarin Nébet Sikliginin Ebeveyn

SS-23 | Anksiyete ve Tiikenmisligine Etkisi - Liitfiye Gilkof Bayram

Cocuklarda posterior reverzibl ensefalopati sendromu:

85-24 Mersin Universitesi 14 yillik deneyimi - Fatma Durak

Cocuklarda Ozgiil Ogrenme Giigliiiinde 2P:4P Oraninin

SS-25 \ijiskisi - Rojan IPEK

Akut Serebellit Etyolojisinde Nadir Bir Neden: C3 ve C4

S0 Vertebral Arter Trombiisii - Ezgi Caglar
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Cocuk Norolojisinde Etik Sorunlar ve Karar Verme
Dog Dr Oya OGENLER®, Dr. Ogrt. Uyesi Selda OKUYAZ"
"Mersin Universitesi Tip Tarihi ve Etik ANABILIM DALI

oyaogenler@mersin.edu.tr, sdokuyaz@mersin.edu.tr

Son vyillarda tim teknolojik Urinlerdeki gelismeler yani sira ¢ocuk norolojisi alanindaki tibbi
miidahalelerdeki ilerlemeler hastalarin yasam siirelerini uzatmistir. Ancak beraberinde alana 6zel etik
sorunlarin da artmasina vesile olmusgtur.

Hekimlerin karar verme sirecinde ciddi nérolojik bozukluklari olan hastalarda karsilastigi etik ikilemler
blyik bir zorluk kaynagidir. Bu ¢alisma, cocuk norolojisinin etik boyutunu analiz ederek, hastalarin
ozerklik seviyelerine duyarli rehberlik prosediirleri 6nermeyi amaclamaktadir.

Hekim-hasta iliskisinde, ¢ocugun yasamiyla ilgili gercekleri agiklamanin zorluklari, hastalik hakkinda
ebeveyne bilgilendirilmis onam verme karmasikligi ve hastaligin izlenmesi ile yetiskinlikte takip
organizasyonunun toplumsal sorumlulugu gibi etik konular tartisiimalidir. Ozel hastaliklara yénelik
teknolojinin maliyet etkinligi, genetik arastirmalara c¢ocuklarin dahil edilmesi, dogum 0&ncesi
danismanlik, neonatal ensefalopati ve kalici bitkisel yasam gibi durumlar da ele alinmalidir.

Ozerklik ilkesi ve hastanin ihtiyaglari arasindaki catismalar, hekimlerin geleneksel paternalist
yaklasimini sorgulatabilir. Turkiye'de ebeveynler, resit olmayan ¢ocuklarinin tedavi kararlarina sahiptir,
ancak bazi durumlarda devlet miidahalesi gerekebilir. Hekimler, etik ikilemleri ydnetmek igin tibbi etik
ilkeleri kullanmali ve paylasilan karar yaklasimini tesvik etmelidir.

Sonug olarak cocuk noérolojisi alaninda etik sorunlar, hastalarin yasam kalitesi ve gocugun 6zerkligi gibi
onemli konulari icerir. Hekimlerin etik ikilem ¢6ziimiinde hasta, aile ve toplumun iyi ¢ikarlarini koruma
gorevini Ustlenebilmesi farkindaliklari sayesinde gergeklesir.

Anahtar Kelimeler: Tip Etigi, Etik Sorun, Klinik Etik Karar Verme, Cocuk Noéroloji

Prof. Dr. Semra Hiz Kurul
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Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Norolojisi BD
3. Mersin Cocuk Norolojisi Kis Sempozyumu
28 Ekim 2023, 09:00-09:20
Konusma Ozeti
COCUK NOROLOJISINDE HANGi HASTADA HANGI GENETIK TESTi NE ZAMAN ISTEMELI?

Cocuk norologlari olarak en 6nemli sorumlulugumuz hastalarimizin fenotipini, oyki alarak,
ayrintili fizik muayene yaparak, kan tahlilleri, tanisal gériintiilemeler veya elektrofizyolojik incelemeleri
degerlendirerek belirlemek ve boylece tani koymak, sonrasinda da hastalarimizi tedavi etmektir. Ancak
bu siire¢ her zaman kolay olmamaktadir. Neredeyse her giin tani ve tedavisi zor olan pek ¢ok karmasik,
nadir nérogenetik hastaliklarla karsi karsiya kalmaktayiz. Bu hastaliklar nadir olarak isimlendirilse de
aslinda hekimlerin yizylze oldugu sik problemlerdir. Nadir hastaliklar 1/2000’den daha nadir
prevalansa sahip hastaliklara verilen isimdir. Tanimlanmis yaklasik 7000 nadir hastalik vardir ve
bunlarin yaklasik %80’inin genetik etiyolojiye sahip oldugu bilinmektedir. Norolojik sistem tutulumu
hastalarin ¢ogunda bildirilmistir. Nadir hastaliga sahip bireylerin yaklasik %50’si pediatrik yas
grubundadir. Gerek pediatrik gerekse yetiskin yas gruplarinda prevalans ve mortalite nérolojik
hastaliklarda ylksek saptanmistir. Bu noktada genetik alanindaki ilerlemeler tanida destek saglamis,
ozellikle ileri nesil dizileme (NGS) teknolojileri cogu hastalikta tani algoritmasinin bir pargasi haline
gelmistir. Ote yandan, bu yonteller genetik tani siirecini kolaylastirirken, ayni zamanda sonuglarin
yorumlanmasindaki karmasiklik da artmistir. Artik bu siirecte tani koyma gorevi olan klinisyenler igin
dogru genetik testleri uygun hastada ve uygun zamanda dogrulukla isteme gerekliligi dogmustur. Oyle
ki yanlis genetik test secimi tanisal yolculugu (tanisal odyssey) uzatabilmektedir. Ozetle, dogru tani ve
tedavi se¢imi icin dogru hastada dogru zamanda dogru testin secilmesi bliyiik 6nem arz etmektedir.

Hastaliklara yol agan genetik bozukluklar ¢ok cesitlidir ve genom boyunca cok c¢esitli
lokalizasyon, boyut ve siddette olabilirler. Bu anormallikler kromozon sayi seti anormallikleri veya
trizomiler gibi kromozomlarin yapisal veya sayisal anormalliklerine bagh olabilir. insersiyon, delesyon,
duplikasyon, inversiyon ya da translokasyon gibi kromozomun bir kisminin degisikligi gbzlenebilir. Bu
anormallikler birden fazla gen iceren DNA degisiklikleri (delesyon, duplikasyon) olarak karsimiza
cikabilir. Tek bir gen icinde ise ekzonlarin degisikligi (daha kiiclik delesyon, insersiyon ve
duplikasyonlar) veya niikleotid degisimi seklinde karsimiza cikabilir. Lokus spesifik trinlkleotid
tekrarlari ya da tiim genoma yayilmis epigenetik bozukluklar izlenebilir.

Genetik hastaliklarin olus mekanizmasi ve pratikte kullanilan genetik testler:

Karyotip analizi 1sik mikroskobunda gorilebilen kromozomlardaki 5-10 megabaz (Mb)’dan
daha buylk degisiklikleri saptamaya yarayan bir yontemdir. Isik mikroskopisi ile goriilemeyen
boyuttaki degisiklikleri tespit etmek icin nikleotid diizeyindeki degisiklikleri saptayabilen molekiiler
genetik analizler (ileri nesi dizileme analizleri) kullanilmaktadir. Molekiler sitogenetik analizler ise 1sik
mikroskopisiyle gériilemeyen ancak niikleotid diizeyinden biiytik degisiklikleri (delesyon/duplikasyon)
saptamak icin kullanilir. Bu testler floresan insitu hibridizasyon (FISH), kromozomal mikroarray (CMA)
ve multipleks ligand bagli prob amplifikasyon (MLPA) gibi yéntemlerdir.

Karyotip analizi kromozomal anormallikleri saptarken, CMA, MLPA ve FISH degisik
boyutlardaki kopya sayisi degisikliklerini saptayabilir. NGS ve Sanger dizi analizleri nikleotid
degisikliklerini tespit etmeyi saglar. Trinlikleotid tekrarlari icin geleneksel olarak Southern blot ve
polimeraz zincir reaksiyonu (PCR) kullanilsa da glincel ¢alismalarda tim genom dizilemenin (WGS) de
oldukea yiiksek sensitivite ve spesifitede kullanilabilecegi gosterilmistir. Metilasyon arastirmalari ise
epigenetik bozukluklari saptamaya yonelik olarak kullanilabilmektedir.
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Kromozom analizi 1sitk mikroskobunda gorilebilir boyuta sahip degisiklikleri tespit etmeye
yonelik farkli yaklasimlar (G-bantlama, C-bantlama, yiksek rezollisyonlu bantlama) kullanbilen
¢Ozlndrltgin 5-10 Mb DNA ile sinirli kaldigi bir yontemdir. Ancak bu bélgelerin diizinelerce gen icerdigi
akilda tutulmahdir. Ozellikle hastalarda multipl konjenital anomali, dismorfik yiiz, zihinsel gerilik gibi
klinik tablolarla karsilasildiginda kromozom analizi incelemesi tercih edilmelidir. Direngli epilepsi olan
hastalarda kromozom dizeyinde en sik saptanan anormallik ring 20 kromozomdur. Bu nedenle
actklanamayan direngli epilepsi olgularinda bu durum unutulmamali, secilmis olgularda kromozom
analizi istenmelidir.

FISH, floresan mikroskopta tespit edilebilir ve lokus spesifik tanimlama 6zelliklerine sahip
genellikle 3 Mb’den dislk, delesyonlar icin 100 kilobaz (kb), duplikasyonlar icin 500 kb’dan biyik
degisiklikleri tanimlamaya yardimci bir yontemdir. Ticari olarak tretilmis, baz dizisi bilinen, florokrom
isaretli DNA parcalari (prob) hastaya ait DNA ile karsilastirilir (hibridize edilir). Bu yontem ile
mikrodelesyon, mikroduplikasyon ve translokasyon sendromlarinin tanisi konulabilir. Tanimlanmis
bircok mikrodelesyon ve mikroduplikasyon sendromu bulunmaktadir. Bunlardan en ¢ok bilinenleri
Wolf-Hirschhorn (4p16.3 del) sendromu, Cri-du-chat sendromu (5p-), Williams sendromu (7g11.23
del), Miller-Dieker sendromu (17p13.3 del) ve 159q11-13 bdlgesinde sirasiyla paternal ve maternal
delesyonun 6n planda oldugu Prader Willi sendromu ve Angelman sendromudur.

Kromozomal mikroarray ise fenotipik ozellikleri ile tanidik bir mikrodelesyon ya da
mikroduplikasyon sendromuna uymayan ve tek gen hastaligi dislinlilmeyen hastalarda tanisal
olabilecek bir testtir. Bu yontemde hasta ve kontrol 6rnekleri etiketlenip birlikte hibridize edilerek
kontrole gore kayip ve kazang alanlarinin monitorizasyonu saglanmaktadir. Bu yontem ile 0.5-1 kb
Gzerindeki 10 kb’a kadar olan kopya sayisi degisiklikleri (CNV) saptanabilmektedir.

ileri nesil dizileme analizleri ilk bakista sorumlu tek bir genin tanimlanamadig), spesifik bir klinik
tanisal 6zelligi olmayan ve mevcut klinik 6zelliklerin cok farkli genetik nedenlerle ortaya cikabilecegi
hastalarda kullanilmaktadir. Bu analizde ilk 6nce DNA parcalanir ve elde edilen bu parcalara adaptérler
eklenir. Farkl tekniklerle PCR uygulandiktan sonra floresan isaretli nukleotidlerle enzimatik uzatma
yapilir. Son asamada gorintili array ile dizi ortaya konur. ileri nesil dizi analizleri kapsama
blylkligine gore sirasiyla tim genom dizileme (WGS), tim ekzom dizileme (WES), klinik ekzom
dizileme (CES) ve gen paneli dizileme seklindedir. Bunlardan CES, bugline dek herhangi bir hastalik ile
iliskili oldugu saptanmis =7000 genin dizilenmesidir. WGS analizinde ekzonlar, intronlar ve diger
kodlamayan boélgeler ile bltiin genomun dizilenmesi yapilmaktadir. Pahali ve zaman alici olmasinin
yani sira bilinmeyen boélgelerin degerlendirilmesinin zorlugu dezavantajlaridir. Hastalarin tetkik
surecinde rutin olmamakla birlikte WES tanisal olmadiginda distnilebilir. Sadece ekzonlarin
dizilendigi WES’te genomun %1-2’si incelenmis olsa da insanlarda hastaliklarla iliskilendirilmis tiim
bilinen varyantlarin yaklasik %85’i taranmis olmaktadir. Yaklasik 20.000 gendeki kirpilma (+/- 15-20
nikleotid) ve 5’ ve 3’ UTR bolgeleri bu inceleme ile degerlendirilebilmektedir. Sonuglarin Sanger
dizileme ile dogrulanmasi onerilmektedir. WES yonteminin iki énemli dezavantaji bulunmaktadir:
Birincisi intronik ve dlzenleyici bolgelerdeki varyantlari tespit edememesidir. Digeri ise trinliklotid
tekrarlari ve kopya sayisi degisikliklerini saptamadaki diistik sensitivitesidir.

Sanger dizi analizi tek gen hastaligl dislnilen hastalarda baz diizeyindeki eksiklikleri
tanimlamakta altin standart kabul edilir. Ozellikle hastalik én tanisinin oldugu, sorumlu genin
tanimlandigi durumlarda taniyi dogrulamakta kullanilmaktadir. DNA niikleotid dizisinin otomatik analiz
cihazlari ile ortaya ¢ikartilmasi esasina dayanmaktadir.

Gen panelleri hedefli ileri nesil dizileme yontemleri olup 5-10 ile 500-1000 gen icerecek sekilde
tasarlanabilmektedir. Benzer fenotip yaratan ¢ok sayida genin varligi ile iliski hastaliklarin, 6rnegin
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kaltsal néropatiler, miyopatiler, nromuskuler kavsak hastaliklari, epilepsi sendromlari, ataksi, zihinsel
gerilik, otizm spektrum bozuklugu, rasopatiler gibi, tanisinda faydal olmaktadir. WES’e gore en dnemli
avantajl panellerde kapsama alani %100’e yakin olabilirken bu oranin WES igin %90-95 seviyelerinde
kalmasidir. Ayni zamanda daha hizli ve ucuz bir ydntemdir. Ote yandan WES yeni genleri tanimlar ve
aday genleri saptayabilir. Ayrica verilerin biyoinformatik analizinin gelecekte tekrar yapilabilmesi
mimkanddr.

Varyant anlamlandirmada benign, olasilikla benign, 6nemi bilinmeyen varyant (VUS), olasi
patolojik ve patolojik seklinde sonuglar elde edilir. Bu sonuglarda patolojik ya da benign demek igin
veri tabanlarinda yeterli kanitin olmadig durumlarda sonuglar VUS olarak raporlanmaktadir. Bu
durumda klinik yeniden degerlendirme, tamamlayici aile genotiplemesi ve baslangicta gézden kagan
mindr klinik 6zelliklerin tekrar analiz edilmesi ile sonug bir dlclide ¢6zlimlenebilir.

Tani koymak igin hangi hastada hangi genetik testi ne zaman isteyelim?

Dogru testin belirlenmesinde ilk ve en 6nemli basamak klinik betimlemenin iyi yapilmasidir.
Fenotipik belirti ve bulgularin eksiksiz, dogru ve detayr ile kaydedilmesi, laboratuvar,
norogoruntileme, norofizyolojik ve metabolik testlerin ayrintili  sekilde degerlendiriimesi
gerekmektedir. Derin fenotipleme sonrasi ne tip bir hastalikla ugrasildigi tespit edilmeye ¢alisilip
ardindan bu hastalikta daha sik olan genetik bozukluklara yonelik tetkiklerin planlamasi yapilmalidir.
Ornegin Duchenne muskiiler distrofi ve spinal muskiler atrofide ilgili ekzonlarda delesyon ve
duplikasyon diger mutasyon cesitlerine gore daha sik saptanir. Bu yiizden ilk asamada MLPA analizinin
tercih edilmesi 6nerilmektedir. Benzer sekilde Charcot-Marie- Tooth hastaligi tip 1A dislinilen bir
hastada PMP22 genindeki duplikasyonu gostermek sekilde MLPA yapilmalidir. Friedreich ataksisi, Frajil
X sendromu, spinoserebellar ataksiler ve miyotonik distrofiler ise trintikleotid tekrar bozukluklari olup
PCR ve Southern blot teknikleri tercih edilmelidir. Epileptik ensefalopatiler ve farkli klinik belirti ve
bulgularla seyreden nérometabolik hastaliklara yonelik nikleotid seviyesindeki degerlendirmeler icin
gen panelleri, WES ya da WGS kullanilabilir. Mikrodelesyon sendromlari (Prader Willi sendromu,
Angelman sendromu, Miller Dieker sendromu gibi) tanisinda FISH yontemi 6n plana ¢ikmaktadir.
Tanidik sendroma uymayan, kompleks fenotipe sahip hastalarda olasi kopya sayisi degisikliklerini
saptamak icin CMA kullanilabilmektedir. Kromozom analizi ise ¢oklu konjenital anomali, zihinsel
yetersizlik, global gelisim geriligi olan hastalarda kromozomal sayi ve yapi bozukluklarinin
degerlendirilmesini saglamaktadir. Mitokondriyal hastalik disinilen hastalarda mitokondriyal DNA
panelleri kullanilabilmektedir.

Ozetle 6yki, fizik muayene, gériintiileme, laboratuvar, elektrofizyolojik ve diger bulgular spesifik bir
hastalik dislindiiriiyorsa hedefli tek gen testi istenebilmektedir. Benzer fenotiple sonuglanan ¢ok
sayida gen sdz konusu ise gen panelleri mantikli bir secenek olmaktadir. Ozgiil olmayan klinik
bulgularin ve fenotipik/genotipik heterojenitenin oldugu durumlarda ise ileri nesil dizileme analizleri
kullanilabilmektedir (Sekil 1).
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Sekil 1. Norolojik hastaliklarda genetik tani akis semasi

Yakin gelecekte ileri nesil dizileme analizleri ile ilgili bircok yenilik olmasi lizerinde durulmaktadir.
Gelistirilmis WGS tekniklerinin maliyetlerin de diismesi ile birlikte diger dizileme testlerinin ¢cogunun
yerini almasi beklenmektedir. Daha uzun okumalara sahip "Ulglincl nesil" dizileme teknolojisi ile
trintikleotid tekrar bozukluklarinin tespit edilebilmesi mimkin olacaktir. Her hasta icin genomun
dizilenmesinin, omir boyu takip icin temel olusturacak tek seferlik bir genetik test olacagi
beklenmektedir. Ayrica WGS verilerinin hastanin durumuna ve gilincellenmis bilgilere dayanarak
periyodik olarak yeniden analiz edilmesi ve yorumlanmasinin miimkin olabilecegi ifade edilmektedir.

Sonug olarak, hastaliklarla iliskilendirilen genlerin listesi neredeyse her giin degismekte ve listeye yeni
genler eklenmektedir. Degisen ekonomik kosullar hangi genetik testin daha diisik maliyette olacagini
etkilemektedir. Genetik incelemeler norolojik hastaliklarin tanisal yaklasimin 6énemli bir pargasi
olmakla birlikte halen hangi hastalardan hangi testlerin istenecegine dair kanita dayali kesin 6neriler
mevcut degildir. Testlerin pahali olmasi nedeniyle iyi secilmedigi takdirde llke ekonomisine gereksiz
yuk getirebilecegi unutulmamali, ayrica test sonuglarinin dogurabilecegi etik ve sosyal durumlar
dikkate alinmahdir. Her cesit genetik incelemeyi yapmadan oOnce cok dikkatli bir fenotipik
degerlendirme yapilmalidir. Cocuk nérologunun genetik bilgi ve altyapisi olsa da karmasik test
sonuglarinin yorumlanmasinin ekip calismasini gerektirdigi unutulmamalidir.

Kaynaklar:

Souche E, Beltran S, Brosens E, et al. Recommendations for whole genome sequencing in diagnostics
for rare diseases. European Journal of Human Genetics (2022) 30:1017-1021.

Ibanez K, Polke J, Hagelstrom RT. Whole genome sequencing for the diagnosis of neurological repeat
expansion disorders in the UK: a retrospective diagnostic accuracy and prospective clinical validation
study. Lancet Neurol 2022; 21: 234-45.

Mosca Sansone Barp A, L, VA. 2021 Apr 14;11(4):701. Facilitations and Hurdles of Genetic Testing in
Neuromuscular Disorders. Diagnostics (Basel)

Han JY, Lee IG. Genetic tests by next-generation sequencing in children with developmental delay
and/or intellectual disability. Clinical and Experimental Pediatrics 2020;63(6):195-202.
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Akut Otoimmiin Ensefalit Ne Zaman Disiinilmeli, Nasil Yaklagiimali?
Dr:Senay Haspolat

Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi
Cocuk Noérolojisi BD

Ensefalopati 24 saatten uzun irritabilite, letarji, kisilik ve davramis degisikliklerinden birinin eslik
edecegi mental durum degisikligi olarak tanmimlanmaktadir.  Ensefalit ise beyin parankim
inflamasyonudur, bu bir patolojik tanidir. Ensefalit ’in klinik tanis1 ensefalopati+ beyin parankiminin
inflamasyonu bulgularindan en az 3 iiniin olmasidir. Bunlar ates (son 72 saatte) ,ndbet, fokal nérolojik
bulgu BOS’ta pleositoz, EEEG’de ensefalopati bulgusu veya periodik lateralizan desarjlarin (PLED)
olmasi veya radyolojik bulgu (MRG’de parankim tutulumu) bulunmasi seklindedir.

Otoimmiin ensefalit ise immiin aracili beyin parankimi enflamasyonudur. Otoimmiinite intrasellliiler
antijenlere veya hiicre ylizeyindeki antijenlere karsi olabilir (Ma, Ri, Yo, Hu ve glutamik asit
dekarboksilaz (GAD) 65 gibi). Ilk tanimlanan antikorlar kanser hastalarinda gériilen onkondral antikor
olarak tanimlanan antikorlardir. Belli kanser tiplerinde ( kiigiik hiicreli akciger kanseri, timoma, over
teratomu gibi) bu antikorlar daha sik goriiliir. Cocukluk ¢ag1 otoimmiin ensefalitlerin ¢ogunlugu ise
hiicre yiizey antijenlerine karst olusan antikorlara baghdir, kanser iligkisi nadirdir, bu nedenle
immiinoterapiye yamit ¢ok daha iyidir (N-metil-D-aspartat reseptorii (NMDAR), leucine-rich glioma
inactivated-1 (LGI1), alfa-amino-3-hidroksi-5-metil-4-izoksazolepropiyonik asit (AMPA), gama-
aminobiitirik asit (GABA), miyelin oligodendrosit glikoprotein (MOG) ve contactin-associated protein-
like 2 (CASPR?2) gibi)

Cocukluk cag1 otoimmiin ensefalitlerinde klinik bulgular psikiyatrik bulgular ( mutizm, otistik bulgular,
agresif davraniglar, irritabilite , ), nobetler, hafiza bozukluklari, okul basarisinda gerileme, suur
kayiplari, fokal norolojik bulgular ve 6zellikle kiigiik cocuklarda ve herpes ensefaliti sonras1 goriilen
NMDAR ensefalitinde hareket bozukluklari ile hasta bagvurabilir. Hareket bozukluklar ataksi, kore,
distoni, miyoklonus, fasiyal ve orolingual diskinezi, tremor gibi farkli sekillerde goriilebilir. Nobetler
fokal, multifokal veya jeneralize olabilir. Ayirici tanilar arasinda psikiyatrik bozukluklar (12 yasindan
once baslayan sizofreni bulgularinda otoimmiin ensefalit mutlaka diisiiniilmelidir) enfeksiyonlar,
metabolik ve genetik bozukluklar, intoksikasyon, sistemik otoimmiin hastaliklar, maligniteler, serebral
vaskiilitler diisiniilmelidir.

Tanida altin standard otoimmiin antikorlarin ¢alisilmasi ile konur. MOG antikorlar1 serumda, diger
antikorlar BOS ve serumda es zamanli ¢alisilmasi 6nerilmektedir. Beyin omurilik sivisinda hiicre
bulunmasi (genelde <100 ,mononiikleer hiicre ), beyin manyetik rezonans goriintiilemesinde (MRG)
hiperintens tutulumlarin bulunmasi olasidir. Tan1 aninda vakalarin %50°sinden fazlasinda MRG ve BOS
bulgular1 normaldir.

Tedavide kortikosteroidler, intravendz immiinoglobulin (IVIg) ve plazmaferez genellikle birinci
basamak tedavi segenekleri olarak kabul edilir.Kortikosteroid tedavisi oncelikle yiiksek doz pulse
steroid seklinde verilir ,ardindan hastanin klinik durumuna goére 3-6 ayda agizdan kortizon tedavisi
devam edilir. Bir diger secenek gene birinci basamak tedavi olarak kabul edilen intravendz
immiinoglobulin (IVIg) dir. Cocukluk caginda  plazmaferezin IVIG tedavisine iistiinliigii
gosterilemediginden ¢ok fazla tercih edilmemektedir. Tedaviyeyanit alinamadiginda ikinci basamak
tedavilere gecilmesi 6nerilmektedir. Bunlar rituksimab ve siklofosfamiddir. Azotioprin ve Mikofenolat
mofetil’in ise relapsi azalttigina dair yeni literatiirler mevcuttur.
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SS-1

MPV17 iLISKiLi HEPATOSEREBRAL MiTOKONDRIiYAL DEPLESYON SENDROMUNDA NADIR
BULGU HiPOPARATIROIDI

Murat Ersoy', Ali Tung!, Sefika Aldas', Ayca Aydogan? , Duygu Ozcan Kilimci?®, Fevzi Caglar Ozcanarslan®,
Banu Katlan*, Sanliay Sahin'

1.Mersin Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Klinigi

2. Mersin Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Metabolizma

3. Mersin Sehir Egitim ve Aragtirma Hastanesi Cocuk Endokrin

4. Mersin Sehir Egitim ve Aragtirma Hastanesi Cocuk Noroloji

5. Mersin Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Yogun Bakim

Amac: MPV 17 Iliskili mitokondriyal deplesyon sendromu 6zellikle karaciger hastaligina neden olmakla
birlikte norolojik sorunlara da neden olabilen otozomal resesif gecisli kalitsal bir hastaliktir. Mitokondriyal
hastaliklarda bir¢ok sistemi ilgilendiren tutulumlar olmakla birlikte MPV 17 gen mutasyonunda tedavi
gerektiren hipoparatiroidi gibi nadir bulgularinda goriilebilecegini gostermek amaciyla bu olguyu sunmay1
amagcladik.

Olgu: Onbir aylik kiz hasta aglama, huzursuzluk sikayeti ile acil servisimize bagvurdu. Kasektik goriiniimde
huzursuz , ajiteydi. Hepatomegali ve batin distansiyonu olan hastanin néromotor gelisimsel geriligi oldugu
goriildi. Tetkiklerinde Ca:6,2 mg/dl olarak bulunan hasta servise yatirildi. MPV 17 iligkili mitokondriyal
deplesyon sendromu tanist oldugu &grenildi. Hastanin hipokalsemisine yonelik tedavisi baslandi. Karaciger
fonksiyon test (kcft) yiiksekligi ve kolestazi olan hastanin almakta oldugu kolestaz tedavisine devam edildi.
PTH:3,1 pg/ml ve idrarda kalsiyum kreatinin yiiksekligi olan hastaya hipoparatiroidi tanisiyla kalsitriol tedavisi
baslandi. Hipoglisemisi gelisen hastanin mayisi diizenlendi. Gelisen hipoalbuminemi ve hipofibrinojenemisi
albiimin infiizyonu ve taze donmus plazma ile desteklendi. Kan gazinda laktat yiiksekligi saptanan kcft artist
izlenen hastaya N-asetil sistein infiizyonu baslandi. infiizyon sonrasinda kcft ve laktat diizeylerinde gerileme
izlendi. Kan sekeri ve hipoglisemisi regiile haldeyken ndbet gegirmesi iizerine gekilen EEG si normal saptandi.
MR da sol frontotemporal bdlge diizeyinde T2A sinyal artiglar1 ve periventrikiiler derin beyaz cevherde T2A
sinyal artislar1 izlendi, bu diizeylerde yaygin diffiizyon kisitlanmasi gdzlendi. izleminde koagulopatiyle birlikte
gastrointestnal kanama bulgular1 gelisen, direncli hipoglisemisi gelisen, genel durumu koétiilesen hasta ¢ocuk
yogun bakima alindi. Yogun bakimda entiibe izlenen hasta yasamini yitirdi.

Sekil-1 : Hastaya ait T2A MR gériintiisii Sekil -2: Hastaya ait T2A MR gériintiisii

Sonug: Mitokondiyal hastaliklar nadir gériilmekle birlikte birgok sistemi ilgilendiren bulgularla
basvurabilmektedir. Mitokondriyal hastaliklarin seyrinde daha az siklikla gériilen bulgularin tedavisinin de
onemli oldugu ve birincil organ tutulumu disindaki bulgularin da hastane yatislarina neden olabilecegi akilda
tutulmalidir. Bu nedenle ek bulgular agisindan detayh degerlendirme gerekmektedir.

Anahtar kelimeler: MPV17 gen mutasyonu, mitokondriyal hastalik, hipoparatiroidi, hipokalsemi, cocuk
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SS-02
DISTONI AYIRICI TANISINDA ULTRANADIR METABOLIK HASTALIK: PCDD
TANILI IKi KARDES

Fehime Erdem!, Sanem Y1lmaz?, Ebru Canda', Merve Yoldas Celik!, Ayse Yiiksel Yanbolu!, Havva
Yazici!, Ayca Aykut’, Asude Durmaz’, Sema Kalkan Ugar!, Mahmut Coker!

"Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Metabolizma ve Beslenme Bilim Dal1
2 Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Noroloji Bilim Dal1
3 Ege Universitesi T1p Fakiiltesi Tibbi Genetik Ana Bilim Dali

Giris ve Amag: Pterin-4-a-karboamilotransferaz enzim eksikligi (PCDD), tetrahidrobiopterin
(BH4) metabolizma kusurudur. BH4’iin kullanildiktan sonra olusan pterin-4- o-
karboamiloamin (PCD)’in, dihidrobiopterin (BH2)’ ye doniisiimiinii saglar. Enzim kusurunda
non-enzimatik yolla olusan primapterin artar. Norolojik kazanimlarda kayip veya ge¢ kazanim,

hipotoni, hipomagnezemi, diyabet gibi ¢cok heterojen bulgularla seyreder.

Olgu sunumu: Yedi yasinda kiz olgu; hareketlerde yavaslik, denge kaybi ve konusma
bozuklugu nedeni ile bagvurdu. 10 aylikken yiirlimeye bagladigi, sik diistligii, 2 yasinda tek
kelimeleri sdyledigi ancak konusmanin halen aile bireyleri disinda anlagilmadigi, 2 yil 6nce
jeneralize, tonik-klonik nobet gegirdigi bildirildi. Fizik bakida viicut agirlig1 15p, boy 75p, bas
cevresi 25p, dislerde ortodontik sorunlar, gogiis 6n ylizde 3x5 cm kafeola lekesi, igsi parmaklar
gorildii. Norolojik sistem degerlendirmesinde; hipomimi, bradikinezi, ataksi ve
ekstremitelerde hafif distoni saptandi. Hipotonik oldugu goézlenen olgunun derin tendon
refleksleri altta azalmis, listte normal, kas giicii tiim ekstremitelerde 4/5 idi.Laboratuvar
incelemelerinde kas enzimleri ve diger biyokimyasal parametreler, kan acil karnitin ve amino
asit profili, idrar organik asit analizi normal bulundu. EEG, kranial MR ve MR spektroskopi,
EMG, isitme testi, ekokardiyografide patoloji saptanmadi. idrar ( biopterin, neopterin ) ve
beyin-omurilik siv1 analizlerinde (folat, 5 OH indol asetik asit, biopterin ) pterin
metabolizmasina yonelik 1limli ve nonspesifik degisiklikler saptandi. Tiim ekzom analizinde
PCBDI1 geninde homozigot c.197G>T olasi patojenik mutasyon bulundu. Olgunun distonisine
yonelik o-metildopa, serebral folatin sekonder eksikligine yonelik kalsiyum folinat, 5-
hidroksitriptofan baslandi.

Yapilan aile degerlendirmesinde anne ve babada heterozigot mutasyon saptandi. Benzer fizik
ve norolojik bulgular1 olan 4 yasindaki kiz kardeste PCBDI gen analizinde ayn1 homozigot

mutasyon bulundu.
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Tartisma ve Sonuc¢: Klinik bulgularin agirlig: farkli ancak ayni gen mutasyonuna sahip iki
kardes, cok ender goriilen BH4 metabolizma bozukluguna bagli PCDD eksikligi tanist almistir.
Literatiirde sinirli sayida olgu olmasi ve izleme yonelik farkli goriislerin olmasi1 nedeniyle

sunulmustur.

Anahtar Kelime: Pterin-4-a-karboamilotransferaz, PCDD, BH4
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SS-3
Seronegatif uzun segment transvers miyelit (LETM): Benzer baslangi¢, farkh klinik seyir

Biisra Filiz Geng, Deniz Yilmaz, Aysegiil Nese Citak Kurt

Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi, Ankara

Giris:

Uzun segment transvers miyelit (LETM) {i¢ veya daha fazla vertebral segmentin etkilendigi;
sensoriyal, motor ve otoimmiin belirtilerin eslik ettigi spinal kordun inflamatuar, demiyelinizan
hastaligidir. Santral sinir sisteminin demiyelinizan hastaliklarinin ilk belirtisi olabilecegi gibi,
enfeksiydz, otoimmiin ve bag dokusu bozukluklari, iskemik ve metabolik ¢esitli nedenler
ayiricl tanida disiiniilmelidir. Calismamizda son bir yilda seronegatif LETM tanistyla takip
ettiimiz benzer klinik, laboratuvar, radyolojik bulgular1 olan ancak farkli seyir gosteren
hastalarimizi sunmay1 amacladik.

Olgu sunumu:

Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Noroloji klinigimizde son 1 yilda 4’1 kiz, 2’si erkek
toplam 6 hasta seronegatif izole LETM tanisi aldi. Bacaklarda uyusma, giigsiizliik, idrar
yapamama tiim hastalarda ortak baslangi¢c sikayeti iken; radyolojik bulgular spinal kordun
farkli alanlarini tutan LETM ile uyumluydu. Bir hastada sadece servikal, 2 hastada ise sadece
torakal tutulum vardi. BOS ve/veya serumdan gonderilen etyolojiye yonelik AQP4-Ak, MOG-
Ak, oligoklonal bant negatif olarak saptandi. Akut tedavide ii¢ hasta sadece pulse
metilprednizolon tedavisi alirken, diger tic hasta klinik yanitlarinda diizelme olmamasi
nedeniyle pulse metilprednizolon, IVIG, plazmaferez tedavileri aldi. Akut tedavi sonras1 2
hasta sekelsiz olarak iyilesirken, 4 hastada kismi iyilegsme olmas: lizerine aylik IVIG tedavisine
devam edildi. Higbir hastada niiks goriilmedi. Kontrol AQP4-Ak, MOG-Ak negatif saptandi.
Hastalarimizin izlemi devam etmektedir.

Sonuc:

LETM farkh klinik 6zelliklere ve sonuglara yol acgabilen spinal kordun heterojen inflamatuar,
demiyelinizan hastaligidir. Benzer klinik tablo ve tedaviye ragmen iyilesme siireci hastalarda
farklilik gosterebilmektedir. Tan1 aninda seronegatif olan, altta yatan bir etyoloji saptanamayan
hastalarda klinigine gore profilaktik tedavi goz 6niinde bulundurulmalidir. Hastalarin takibinde
norolojik muayene ve goriintiileme yontemleri ile néroimmiinolojik belirteglerin aralikli olarak
calisilmasi ve olast NMOSD/MOGAD iligkili LETM agisindan izlenmeleri onem tasimaktadir.

Anahtar kelimeler: LETM, transvers miyelit, immiinoterapi
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SS-4

Cocuklarda Direngli Epilepsi ve Hipertansiyon iligkisi

Ozge Tanidir Artan', Sare Giilfem OzIi 2, Deniz Yiimaz', Nese Citak Kurt'
' Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Néroloji Klinigi, Ankara

2 Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Nefroloji Klinigi, Ankara

Girig ve amag: Direncli epilepsinin nébet tipine uygun, tolere edilebilen, iki antiepileptik
ilacin uygun doz ve surede verilmesine karsin surdurulebilir ndbetsizligin saglanamadigi
durumdur. Preklinik ve klinik calismalardan elde edilen 6nemli sonuglar, hipertansiyonun
ndbet nedeni olabilecedi dnerisini desteklemektedir. Direncli epilepsisi olan erigkinlerde
hipertansiyon sikhginin arttigini gosteren veriler olmasina ragmen ¢ocuklarda bu konuda
yapilmis bir calisma yoktur. Bu g¢alismada direncli epilepsili cocuklarda ayaktan kan basinci
monitorizasyonu (AKBM) yaparak hipertansiyon varligini degerlendirmeyi amacladik.

Materyal ve metod: Calismamizda, direncli epilepsi olan 30 hasta ve 30 saglikl gocuk
degerlendirildi. Her iki grubun demografik verileri, klinik ve laboratuvar 6zellikleri kaydedildi.
TUm cocuklarin muayene sirasinda kan basinglari 8lgiildii ve her birine ABPM uygulandi. iki
grup ayaktan kan basinci parametreleri agisindan kargilastirildi.

Bulgular: Direngli epilepsi yas ortalamasi 151 ay (53-216 aylik) ve kontrol grubu ise 160 ay
(83-237 aylik) idi. Direncli epilepsi hastalarinin %50’si, kontrol grubunun %530 kizlardan
olusmaktaydi. iki grup arasinda cinsiyet ve yas ortalamalari agisindan istatistiksel fark yoktu.
Direncli epilepsi grubunda hipertansiyon sikhgi daha yuksek olmamakla birlikte anormal
AKBM paternlerinin anlamli olarak daha sik oldugu bulundu. Ortalama sistolik ve diastolik
arteriyel kan basinci degerleri, ortalama maksimum sistolik ve diastolik kan basinci
degerleri,gece diyastolik kan basinci direncli epilepsili cocuklarda kontrol grubuna gore daha
yuksekti (p<0,05).

Tartigma ve Sonug: Epilepsi hastalarinda SUDEP riski gelisiminde otonom degisiklikler
oldugu bilinmekte ve hipertansiyonun da SUDEP ile iligkisi Gizerinde durulmaktadir.
CGalismamiz direngli epilepsisi olan ¢ocuklarda hipertanisyon varligini arastiran ilk galismadir.
Sonuglarimiz, direngli epilepsili gocuk hastalarda kan basinci anormalliklerinin olabilecegini
gOstermis olup hipertansiyonun SUDEP riskini 6ngérmede rolii konusunda yeni bir soruyu da
glindeme getirmistir.

Anahtar Kelimeler: Direncli epilepsi, 24 saatlik ambulatuar kan basinci monitorizasyonu,
SUDEP
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G.D. M.B A.D. E.D.B. C.S. iy.
Cinsiyet Kiz Kiz Kiz Kiz Erkek Erkek
Yas 14Y 6A 14Y 14Y 2A 14Y 6Y 4A 15Y
Enfeksiyon/Asi Yok Var (USYE) Yok Yok Yok Yok
Oykiisii
Bilinen Hastalik Yok Yok Yok Yok Yok Yok
Ovykiisii
Motor Defisit Paraparezi Quadriparezi Paraparezi Parapleji Quadriparezi Paraparezi
Duyu Defisiti Var Var Var Var Var Var
Mesane + + + + - +
Disfonksiyonu
Kranial MRI Normal Normal Normal Normal Normal Normal
Spinal MRI C5-6-7, Torakal- C3-C7 Servikal T9-12 Torakal T7-12 Torakal Tim Servikal- C3-T7
Lumbal Torakal Servikal+Torakal
Tutulan Segment 20 5 4 6 19 12
Sayisi
Tutulum Paterni Santral H Tipi+Santral Anterior Anterior Santral H Tipi+Santral
MRI Da Kontrast Yok Var Var Var Yok Var
Tutulumu
Optik Norit Yok Yok Yok Yok Yok Yok
BOS Hiicre Yok Yok 5 Lokosit Yok Yok Yok
BOS Protein 430 Mg/L 393 Mg/L 427 Mg/L 200 Mg/L - 909 Mg/L
BOS Igg indeksi 0,98 1,2 - 0,54 - 0,63
BOS OKB Negatif Negatif Negatif Negatif Negatif Negatif
AQP4-Ab BOS Negatif Negatif Negatif Negatif Negatif Negatif
AQP4-Ab Serum Negatif Negatif Negatif Negatif Negatif Negatif
MOG-Ab Serum Negatif Negatif Negatif Negatif Negatif Negatif
Enfeksiyoz Negatif M.Pnémonia Negatif Negatif Negatif Negatif
Markerlar Igm+,
C.Pnémonia
Igm+
Romatolojik Negatif Negatif Negatif Negatif Negatif ANA+, SCL 70+
Belirtegler
Akut Tedavi Pulse MPZ Pulse MPZ IVIG-Pulse MPZ- IVIG-Pulse MPZ- | IVIG-Pulse MPZ- Pulse MPZ
Plazmaferez Plazmaferez Plazmaferez
Immiinoterapi - IVIG IVIG IVIG IVIG -
Takip Siiresi 10 Ay 10 Ay 11 Ay 10 Ay 10 Ay 4 Ay
Relaps Yok Yok Yok Yok Yok Yok
Kontrol Kranial Normal Normal Normal Normal Normal -
MRI
Kontrol Spinal C5-6-7,Ust C3-Ust Torakal T9-12 Sekel T6-10 Sekel Normal -
MRI Torakal Sekel Sekel degisiklik Degisiklik Degisiklikler
degisiklik
Kontrol AQP4- Negatif Negatif Negatif Negatif Negatif -
Ab Serum
Kontrol MOG- Negatif Negatif Negatif Negatif Negatif -
Ab Serum
Sekel Yok Mesane Destekle Yiirliyor, | Parapleji, Mesane Yok Mesane
Disfonksiyonu Kismi Mesane Disfonksiyonu,Pars Disfonksiyonu

Disfonksiyonu

iyel Duyu Kusuru
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SS-5

COCUK YOGUN BAKIM UNITESINDE iZLENEN SUDA BOGULMA VAKALARININ
RETROSPEKTIF DEGERLENDIRILMESI

Amag:
Bu calisma, Cocuk Yogun Bakim Unitesi'nde (CYBU) suda bogulma nedeniyle tedavi géren hastalarin
demografik, klinik 6zelliklerini, tedavi slireglerini ve sonuglarini degerlendirmeyi amaglamaktadir.

Yontem:
Mersin sehir hastanesi CYBU'de son 2 yil icerisinde suda bogulma nedeniyle tedavi géren hastalarin
medikal kayitlar retrospektif olarak incelendi.

Bulgular:

Toplam 19 ¢ocuk suda bogulma nedeniyle CYBU'ye kabul edildi. Olgularin yas ortalamasi 5.9+ 4.7 yil
(aralik: 0.9-15 yil) olup, %69’u erkek, %31'i kiz gocuktu. Bogulma vakalarinin %47’i deniz, %26'l ev
ici/disi havuz veya kova disme, %16 kanal, %11 baraj golinde yuzme sirasinda meydana geldi.
%37’sinde CYBU kabul éncesi resiisitasyon éykiisii mevcuttu. Ayrica %52 (n=10) olgu kabul sirasinda
derin mix asidozda idi. %42'si (n=5) mekanik ventilasyona (MV) ihtiya¢c duydu. %16 (n=3) olgu
ARDS'’ye ilerledi, HFO ile desteklendi. MV siiresi ortalama 8.5 gilin (aralik: 5-17 glin) idi. 7 olguya (%36)
en az 2 inotrop tedavi ile kardiovaskiler destek verildi. %73 olgu (n=14) rabdomiyoliz nedeni ile alkali
hidrasyon tedavisi aldi. %21 olguya (n=4) akut bébrek hasari gelismesi nedeni ile renal replasman
tedavisi destegi verildi. Olgularin %21’inde multi-organ yetmezligi gelisti. %26 olguda (n=5) ciddi
hipoksiye bagli norolojik hasar belirlendi. Mortalite orani %16 olarak saptandi.

Sonug:

Suda bogulma, ¢ocuklarda ciddi morbidite ve mortalite nedenlerinden biridir. Ozellikle yaz aylarinda
bogulma vakalarinda artis gézlenmektedir. Bu tip kazalarin 6nlenmesi icin ailelere ve topluma yonelik
egitim programlarina ihtiyag vardir. CYBU'de izlenen suda bogulma vakalarinin retrospektif analizi, bu
alanda yapilacak ¢alismalara i1sik tutmaktadir.

Anahtar Kelimeler

Cocuk, yogun bakim, suda bogulma, hipoksi, ARDS

Hazirlayan: Umit Korkmaz



P Tiirkiye
COCUK NOROILLOJISI
. Dernedi

111. MERSIN COCUK NOROLOJISi KIS SEMPOZYUMU

26-28 Ekim 2023, Mersin HiltonSA

SS-6
Pediatrik Migren Hastalarinda Epistaksis Klinigi; Aura midir?
Saliha Yavuz Eravci %, ,Burcu Caliskan!, Ahmet Sami Giiven?, Hiiseyin Caksen

1 - Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Cocuk Noroloji Bilim Dali, Konya

Amag: Cocukluk cag1 ve adélesan donemde primer bas agrist nedenleri arasinda migren ilk
sirada yer alir. Siklikla tekrarlayici karakterde olan bas agrisina bulanti, kusma, fotofobi,
fonofobi gibi bulgular eslik edebilir. Migren ataklar1 prodromal dénem, aura (var/yok), agr1 ve
agr1 sonrasi donem olarak 4 boliimden olusur. Bu ¢alismada Cocuk Noroloji klinigimizde son
6 ayda bas agris1 ile takipli olan 45 hastanin 13’linde epistaksis olmasi nedeniyle, bu 13
hastanin klinik bulgularini paylasmay1 hedefledik.

Yontem: Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Noroloji Klinigine Mart-Eyliil
2023 tarihleri arasinda bagvuran 45 bas agrili hastadan, epistaksisi olan 13 hastanin demografik,
klinik, laboratuvar ve radyolojik bulgularin1 geriye doniik olarak incelenmistir. Kan basinci
yasa gore normal aralikta olan ve, bas agris1 dncesinde ve agri1 esnasindaki 5-60 dk siirede
epistaksisi olan pediatrik hastalar ¢alismaya dahil edildi. Kanama hastalig1 olan, beyin
magnetik rezonans goriintiilemede patoloji saptanan, epistaksis etyolojisinde yer alabilecek
septum deviasyonu yada nazal kitlesi olan hastalar, ve ek hastalig1 olan epistaksisli vakalar
caligmadan diglanmustir.

Bulgular: Hastalarin 10 ( %77)’u kiz, 3 (%23) i erkekti. Hastalarin ortalama basvuru yast
12.3+£2.2 (8-16) yil idi. Bulant1 3 (%23) hastada, kusma 2 (%15) hastada, fotofobi 8 (% 60)
hastada, fonofobi 8 (%60) hastada mevcuttu. Hastalarin tamaminin koagiilasyon parametreleri
ve kanama profili normaldi. Hicbir hastanin beyin magnetik rezonans goriintiillemelerinde
patoloji saptanmadi. Hastalarin 3 (2 amitriptilin, 1 flunarizin) tanesi antimigren tedavi ile diger
10 hasta ise yasam tarzi degisikligi onerileri ile takip edilmekteydi.

Sonug: Bu calisma ile migren kliniginde sik gortilen auralara ilave olarak, epistaksis kliniginin
varligina dikkat ¢ekilmek istenmistir. Bu semptomun aura olabilecegi diisiiniilmiistiir, ancak
daha genis vaka serilerine ihtiya¢ vardir. Bunlarin tespiti amaci ile hastalarin bu semptom
acisindan sorgulanmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Migren, aura, bas agrisi, epistaksis



- Tiirkiye
COCUK NOROLOJISI
5 Dernegi

111. MERSIN COCUK NOROLOJISi KIS SEMPOZYUMU

26-28 Ekim 2023, Mersin HiltonSA

SS-7
Kretinin Kinaz Yiiksekligi: Etiyolojide Her Zaman Noromuskiiler Hastalik mi Var?

Furkan Donbaloglu!, Chakan Tsakir?, Sait Acik!, Mehpare Sari Yanartas®, Ozlem Yayici Kéken?,
Senay Haspolat?!

1Akdeniz Universitesi Hastanesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali

Anahtar kelimeler: kreatin kinaz, hiper-CK-emi, néromuskdler hastalik, miyopati

Amag: Artmis kreatinin kinaz (CK) seviyesi en hassas ve givenilir kas hasari biyobelirtecidir.
Ozellikle son vyillarda, izoenzimlerinin de calisilabilmesi ile hasarli dokuyu isaret eden bilgi
vermesi agisindan daha sik kullanilir hale gelmistir. Serum CK aktivitesi, kas distrofisinin bitin
tiplerinde ve oOzellikle distrofinopatilerde belirgin yiikselir. Oldukca ylksek CK degerleri viral
miyozit, polimiyozit ve benzer kas hastaliklarinda gérilmekle beraber malign hipertermi gibi
akut kas yikimlarinda akut cok yiksek seviyeler gorilmektedir. CK yiksekligi tespit edildiginde
tanisal silirecin baslamasinda demografik ve klinik Ozellikler 6nem gostermekle birlikte
poptlasyonda sik gorilen durumlarin da klinisyenler tarafindan ayirici tanida gbéz onlinde
tutulmasi gerekmektedir. Bu ¢alismada, CK yiiksekligi nedeniyle ¢ocuk norolojisi poliklinigine
getirilen pediatrik hasta grubunda etiyoloji, tani ve tanisal yaklasim basamaklari retrospektif
olarak degerlendirilmistir.

Yontem: Akdeniz Universitesi Cocuk Nérolojisi Poliklinigi'’nde CK yiiksekligi nedeniyle
01.10.2021-30.06.2023 tarihleri arasinda tetkik ve takip edilen hastalar demografik, klinik,
elektrofizyolojik ve molekiler genetik 6zellikleri agisindan retrospektif olarak degerlendirildi.

Bulgular: Medyan 41 ay yas araliginda (0-216 ay) 499 hasta (%74.9 erkek) calisma kapsaminda
degerlendirildi. Grubun serum CK diizeyi medyani 256 (175-66215) IU/I'ydi. Hastalarin %
54.9’unda rutin tetkik nedeniyle serum CK dizeyi bakilmisti. Serum CK yuksekligi nedenleri
olarak hastalarin %12.2’sinde viral hastalik (n: 61), %9.l(nde travma (n:47), %5.6’sinda
miyopati (n:28), %1.6’sinda ilag kullanimi (n:8), %0.8’inde bag doku hastaligi (n:4) ve ayni
oranda metabolik hastalik, malignensi, %0.4’linde endokrinolojik nedenler (n:2), %0.2’sinde
kardiyak nedenler (n:1) saptanmis olup, hastalarin %68.1'inde (n:340) etiyoloji saptanmadi.
Serum CK yuksekligiyle tetkik edilip néromuskiiler hastalik (NMH) tanisi alan olgular grubun
%5.8’ydi (n:29). NMH olarak Duchenne Muskiiler Distrofi (n:18, %62), Spinal Muskdler Atrofi
(n:5, %17,2), Miyotonik Distrofi (n:3, %10,3) saptandi. NMH tanisi olan ve olmayan grubun
medyan CK degerleri sirasiyla 248IU/l (175-66215IU/1) ve 5485I1U/I'ydi (211-321631U/I)
(p<0,001). NMH tanisi alan olgularin %56.8’inde (n: 17) agir CK yiksekligi saptanirken;
%37.9’unda (n:11) imh, %3.4’Gnde (n:1) hafif yikseklik izlendi.

Sonug: Serum CK yuksekligi pediatrik hasta grubunda NMH tanisi igin de siphe uyandirici
olmakla birlikte, ¢alismamizda CK yiksekligi olan hastalar, travma, enfeksiydz nedenler,
endokrin bozukluklar, metabolik bozukluklar, ilag etkileri ve malignite dahil olmak lizere cesitli
noromiskiler olmayan nedenler agisindan hastalarin mutlaka degerlendirilmesi gerektigi bir
kez daha ortaya konulmustur.
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SS-8
Nérofibromatozis Tip 1 Tanisi ile izlenen Hastalarin Klinik Ozellikleri: Tek Merkez Deneyimi

Sibgatullah Ali Orak?, Cisil Cerci Kubur?, Muzaffer Polat!

1 Celal Bayar Universitesi Cocuk Néroloji Bilim Dali

Amag: Norokutandz sendromlar sinir sistemini, cildi tutan hastalik grubudur. Bunlarin arasinda en sik
goriilen nérofibromatozis tip 1’dir (NF1). Bu ¢alismanin amaci Celal Bayar Universitesi Cocuk
Norolojisi Polikliniginde izlenen NF1 tanili hastalarin klinik 6zelliklerini degerlendirmektir.

Gereg ve Yontemler: Ocak 2005-Ocak 2023 tarihleri arasinda NF1 tanili toplam 21 hastanin dosya
kayitlari geriye doniik olarak gbzden gegcirildi. Hastalarin aile 6ykileri, demografik ve klinik 6zellikleri
incelendi.

Bulgular: Hastalarin 15’si (%71,5) erkek, 6’si (%28,5) kizdi. 10 hastada (%47,6) aile 6ykiisii mevcuttu.
Hastalarin hepsinde (%100) NF1 geninde mutasyon saptanmisti. Hastalarin tamaminda cafe au lait
lekeleri mevcutken, aksiller ve/veya inguinal ¢illenmeye 5 hastada (%23,8) rastlandi. 10 hastada
(%47,6) kognitif bozukluklar, 3 hastada (%10.3) epilepsi vardi. Lisch nodulii 5 hastada (%23,8)
izlenirken, 1 (%0,04) hastada optik glioma rastlandi. Hastalar maligniteler agisindan
degerlendirildiginde 2 hastada (%0,09) periferal nérofibrom saptandi.

Sonug: NF1 sinir sistemi, cilt gibi bir gok sistem tutulumu yapan genis yelpazeli bir hastaliktir.
Hastalar ¢ok farkli klinik bulgular ile karsimiza gikabilir. Epilepsi, 6grenme giigligl gibi nonspesifik
yakinmalarla ¢ocuk norolojisi poliklinigine basvuran hastalar dikkatli bir g6z ve deri muayenesi ile
NF1 tanisi alabilir. Hastahigin klinik 6zelliklerinin sikliginin bilinmesi tani konulmasinda yardimci
olacaktr.

Anahtar Kelimeler

Norofibromatozis tip 1, cafe au lait, klinik 6zellikler, aksiller ¢illenme, lisch nodiild, optik gliom


https://dergipark.org.tr/en/search?q=%22N%C3%B6rofibromatozis+tip+1%22
https://dergipark.org.tr/en/search?q=%22klinik+%C3%B6zellikler%22
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Katilma Nobeti Tamisiyla izlenen Hastalarin Norogelisimsel Durumlarinin Degerlendirilmesi -
Tek Merkez Deneyimi

Ozlem Ersoy', Khatuna Makharoblidze?, Ezgi Caglar?, Meltem Cobanogullar1 Direk?, Mustafa Komiir?,
Asena Ayca Ozdemir® Cetin Okuyaz?

"Mersin Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Norolojisi, Mersin, Tiirkiye

2Mersin Universitesi T1p Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dal1, Mersin, Tiirkiye

3Mersin Universitesi T1p Egitimi Anabilim Dali, Mersin, Tiirkiye

OZET

AMAC: Calismamizda katilma ndbeti nedeniyle takip edilen hastalarin laboratuvar,
elektroensefalografi bulgulari ve Denver Gelisimsel Tarama Testi-II (DGTT-II) sonuglarmin
degerlendirilmesi amaglanmistir.

YONTEM: Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji Poliklinigi’nde 2015-2022 yillari
arasinda katilma nobeti tanisiyla takip edilmis olan hastalar ile kontrol grubu olarak saglam ¢ocuk
takibinde DGTT-II uygulanmis olan hastalarin verileri geriye doniik olarak incelendi.

BULGULAR: Oykii ve klinik bulgulari ile katilma nébeti tanis1 konulan toplam 102 hastanin 44’u kiz,
587si erkekti. Kontrol grubu toplam 66 hastanin 30°u kiz, 36’s1 erkekti. Hastalarin %63,7’sinde anemi
saptanmaz iken %16.5 hastada demir eksikligi anemisi, %19.8’sinde demir eksikligi bulgular1 oldugu
goriildii. Vitamin B12 diistikligii %40 hastada mevcuttu. Elektroensefalografi %70 hastada goriilmiisti
ve %63.3’1i normaldi. DGTT-II testinde katilma ndbeti olan grupta anormal ve siipheli sonuglar kontrol
grubuna gore daha sik oldugu goriildii (p<0.05). DGTT II testinde katilma ndbeti olanlarin ince motor,
kaba motor ve dil alanlarinda alinan puanlarin kontrol grubuna gore daha diisiik oldugu saptandi
(p<0.05). Hasta grubu kendi i¢inde degerlendirildiginde anemi, demir ve vitamin B12 eksikligi olup
olmamasi agisindan DGTT-II test sonuglarinda anlaml farklilik saptanmadi.

SONUC: Katilma ndbetleri ¢ocukluk caginda sik goriilen epileptik olmayan, tekrarlayici 6zellikte ve
ailelerde endiseye yol acabilen ataklardir. Calismamizda hasta grubunda kontrol grubuna gére DGTT 11
test puanlarinin daha diisiik tespit edilmesi ve siipheli ve anormal sonuglarin daha sik goriilmesi ile
katilma nobeti geciren ¢ocuklarin tedavi ve takibinde norogelisimsel takibine de 6nem verilmesi
vurgulanmak istenmistir. DGTT-II testi katilma ndbeti geciren ¢ocuklarin takibinde eslik edebilen
gelisimsel geriliklerin tespit edilmesini saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: Katilma nobeti, Denver, Gelisim, Test
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SS-10

Cocuklarda Guillain Barre Sendromunun ciddiyeti ile iliskili risk faktorlerinin ve ciddi
Guillain Barre Sendromu hastalarinda mekanik ventilasyon ihtiyacinin belirleyicilerinin
degerlendirilmesi

Giil Yiicel' Ahmet Kadir Arslan?

'MD, inénii Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Norolojisi Bilim Dali, Malatya,

2MD, Inénii Universitesi T1p Fakiiltesi Biyoistatistik ve T1p Bilisimi Anabilim Dali, Malatya,
OZET

Amagc: Bu calisma, hastaligin erken evrelerinde Guillain-Barré sendromu (GBS) siddetini, kisa
donem GBS prognozunu ve mekanik ventilasyon (MV) ihtiyacin1 6ngoren faktorleri belirlemek
amaciyla yapildi.

Yontem: Bu retrospektif calismanin 6rneklemini GBS'li 63 ¢ocuk olusturdu. Calisma, bagvuru
sirasindaki Hughes Fonksiyonel Derecelendirme Olgegi (HFGS) skoru > 4'e gore siddetli
GBS'nin mevcut olup olmadigina, taburculuk sirasinda yardimsiz yiiriiyememeye dayal1 olarak
kisa vadeli prognozun kotii olup olmadigina (HFGS > 3) ve MV'nin gerekli olup olmadigina
gore planlandi. Bu alt gruplar arasinda ¢esitli klinik, laboratuvar ve elektrofizyolojik
parametreler karsilastirildi.

Bulgular: Cocuklarda siddetli GBS ile iliskili risk faktorleri; bulber palsi, otonomik
disfonksiyon, duyu bozuklugu varligi, yaz doneminde basvuru, basvuru sirasinda kas giicti
skoru i¢in toplam Medical Research Council (MRC) skalasinin en diisiik olmasi1 ve akut motor
aksonal noropati (AMAN) elektrofizyolojik GBS alt tipi olarak saptandi (sirastyla p <0.001, p
<0.001, p<0.001, p=0.018, p <0.001 ve p=0.013). Basvuru sirasindaki MV ihtiyaci ve kas giicii
skoru i¢in en diislik toplam MRC 6lgegi varligr kisa vadeli kotii prognozun belirleyicileri
oldugu bulundu. Caligmanin bulgulari, otonomik disfonksiyon, bulber palsi ve duyu bozuklugu
varliginin, bagvuru sirasindaki kas giicii puani i¢in en diisiik toplam MRC 6lgeginin, yliksek
Erasmus GBS solunum yetmezIligi puanlarinin (EGRIS), yliksek ndtrofil-lenfosit oranlarinin
(NLR) ve yiiksek sistemik immiin-inflamasyon indeksi (SII) degerlerinin ciddi GBS
hastalarinda MV ihtiyacinin dngordiiriiciileri oldugunu saptadi. (sirastyla p <0.001, p =0.003,
p=10.033, p<0.001, p <0.001, p=0.037, p=0.042).

Sonug¢: Hastaligin erken evrelerinde MV'ye ihtiya¢ duyacak pediatrik GBS hastalarinin dogru
bir sekilde tahmin edilmesi, klinisyenlerin kisisellestirilmis tedavileri zamaninda belirlemesine
olanak taniyabilir ve 6zellikle ciddi hastalar i¢in hastalik sonuglarini iyilestirebilir.

Anahtar Kelimeler: Guillain-Barré sendromu; Hastaligin siddeti; Mekanik ventilasyon; Kisa
donem prognoz; Risk faktorleri; Pediatrik.
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SS-11

YENIDOGAN YOGUN BAKIM UNITESINDE ANTi NOBET iLAG BASLANAN HASTALARIN
DEGERLENDIRILMESi

Esra Ulgen Temel

Gaziantep Cengiz Gokcek Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Hastanesi/ Cocuk Néroloji
Bolima

AMAG: Yenidogan yogun bakim Unitelerinde nébet gegirme nedeni ile anti ndbet ilag kullanimi
oldukga sik olarak karsilasilan bir durumdur. Yenidogan déneminde beynin nébet ortaya ¢ikarmaya
daha yatkin oldugu bilinmektedir. Bu nébetlerin cogu semptomatiktir. Yeni yapilan calismalarda ve
kilavuzlarda baslanan anti ndbet ilacin en kisa silirede kesilmesi 6nerilmektedir. Bu calismada literatiir
1siginda pratik uygulamalarimizda yenidogan yogun bakim Unitesinden taburcu olmus anti nébet ilag
kullanan hastalari kesitsel olarak degerlendirmek istedik.

YONTEM: Temmuz 2022-Nisan 2023 tarihleri arasinda ¢ocuk néroloji poliklinigimize bas vuran
yenidogan yogun bakim Unitesinde yatmis ve anti ndbet ilag kullanimi olan hastalarin dosyalari
incelendi. Bu ¢alisma igin hastalarin yatis tanisi, basvuru yasi, kullandiklari anti nébet ilaglar, EEG
sonuglari gibi verileri dosyalarindan elde edildi.

BULGULAR: Calismada toplam 28 hasta bulunmaktaydi. Hastalarin %67,9 u erkekti (n=19). Hastalarin
%42,9'u (n=12) kronolojik yasi 1 ay veya daha kiiglikken bagvurmuslardi. En ge¢ basvuru yasi 6 aydi.
Hastalarin %50’si (n=14) fenobarbital kullanmakta iken 3 hasta levetirasetam ve fenobarbital, 11
hasta ise levetirasetam kullanmaktaydi. 25 hastanin EEG’sine ulasildi, bunlarin 19’u yasa gére normal
olarak degerlendirilmisti. 2 hastada fokal epileptik bozukluk, 2 hastada paroksismal bozukluk, bir
hastada burst supresyon, 1 hastada serebral disfonksiyon saptanmisti. 18 hastanin (%64,3) anti
ndbet ilag tedavisi kesilmisti. Hastalarin %67,9'u hipoksik iskemik ensefalopati tanisi ile yenidogan
yogun bakim Unitesinde yatmisti. 3 hastanin metabolik hastalik tanisi vardi. Ortalama basvuru ve ilag
kesimi arasindaki stire 34,7 giin olarak bulundu.

SONUC: Yenidogan nébetleri ile ilgili son kilavuzlar, yenidogan dénemindeki anti ndbet ilaglarin en
kisa slirede hatta taburculuktan dnce kesilmesini dnermektedir. Yaptigimiz calismada heniz anti
nobet ilag kesiminde yeni literatir bilgilerini yakalayamamis olsak da ge¢mis yillara gére daha ilag
kesiminde artis oldugunu ortaya koyulmustur.

Anahtar kelimeler: Yenidogan, ndbet, anti nébet ilag, epilepsi

Fasial Paralizi Bell Paralizi Etyolojisi bilinen | P*
n:47 (%) n:35 n:12
Cinsiyet E 21 (44,7) 12 (34,3) 9 (75) 0,035
K 26 (55,3) 23 (65,7) 3(25)
Yas ortalamasi 12,1+4,4 12,4+3,9 11.1+5,6 0,5
Sag/sol Sag 22 (46,8) 18(53,1) 5(50) 0,8
Sol 20 (42,6) 17(46,9) 7(50)
HBD 2 14 (29,8) 12(34,3) 2(18,2)
3 10 (21,3) 8(22,9) 2(18,2)
4 18 (38,3) 12(34,3) 6(54,5)
5 4(8,5) 3(8,6) 1(9,1)
Tedavi Steroid 35(74,5) 26(74,3) 9(75) 0,4
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Egzersiz 30 (63,8) 22(66,7) 8(66,7) 1

Elektriksel st. 10 (21,3) 6(18,2) 4(33,3) 0,4

Asiklovir 6(12,8) 0 4(33,3) 0,003

Vitamin B 6(12,8) 4(11,8) 2(16,7) 0,64
Tekrarlama Evet 4 (8,5) 3(15) 1(20) 1
Tam iyilesme | Hayir 10(37) 7(31,8) 3(60) 0,3
n:27 n:22 n:5

*p bell paralizi ve etyolojisi bilinen grup arasinda bakilmistir
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S$S-12
Ev Videolari Cocuk Néroloji Pratiginde Ne Kadar Onemli?
Pinar Ozbudak®, Deniz Menderes, Canan Ustiin, Elif Perihan Oncel, Deniz Yiiksel

Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Bilim Dali, Ankara

Giris ve amag: Ev video kayitlarinin (EVK) kullaniimasi ¢ocuklarda nérolojik bozukluklarin teshisinde
oyku ve tetkikler kadar 6nemli ve tani koydurucu olabilmektedir. Ancak bu uygulama yeterince
kullanilmamaktadir. Bu ¢alismada ayaktan cocuk néroloji poliklinigimize basvurup tanisini koyarken ev
videolarindan faydalandigimiz hastalari sunmayi amagladik.

Yontem: 1 Temmuz 2023-30 Eyliil 2023 tarihleri arasinda tek merkezde ¢ocuk néroloji poliklinigine ilk
defa basvuran 510 hasta, retrospektif olarak degerlendirildi. Hastalarin yas, cinsiyet ve tibbi bilgileri,
EVK fikrinin kim tarafindan verildigi, video kayitlari, 6n tanilari ve tetkik sonrasi kesin tanilari,
standardize edilmis bir forma kaydedildi. Hastalarin 6n tanilari elektroensefalografi, polisomnografi,
genetik calismalar ile kesinlestirildi.

Sonug: 510 hastadan, 32 tanesi (%6) hali hazirda EVK ile basvurdu, 12 hasta da (%2) anamnez alindiktan
sonra EVK getirdi. Tani konan 44 hastanin yaslari 2 giin ila 215 ay (ort 38,2 ay) arasinda degisiklik
gosterdi. Hastalarin 24 tanesi (%54) kiz cinsiyetteydi. EVK ile gelen hastalarin 13 tanesine (%40)
pediatrist, 5 tanesine (%15) aile hekimi, 6 tanesine (%18) diger hasta yakinlari video fikrini vermisti.
Kalan hastalarin yakinlari (n=8, %25) hastalarinin semptomlarini videolamak igin kimseden fikir
almamislardi. Hastalara febril konviilzyon (n=2, %4), epilepsi (n=33, %75) (absans (n=2, %4), myoklonik
(n=2, %4), infantil spazm (n=1, %2), fokal ((n=28, %56)) gibi yaygin, irkilme (n=1, %2), benign uyku
myoklonusu (n=2, %4), tik bozuklugu (n=3, %6) gibi benign tablolarin yaninda obstriiktif uyku apnesi
sendromu (n=1, %2), alternan hemipleji (n=1, %2), paroksismal tonik upgaze (n=1, %2) gibi nadir tanilar
konuldu.

Tartisma: EVK’lari hastalarin tanilanmasinda ve takibinde oldukga 6nemli olan ve 6nemi giderek de
artan bir yontemdir. Hastalarin ancak yaklasik yarisina, hastayi ilk géren hekim tarafindan video
cekilmesi onerisi verildigi gorilmustir. Bu ¢alisma ile hekimlerinin EVK’larin 6nemi hakkinda daha
farkinda ve is birligine agik olmalarinin gerektigi vurgulanmaya cahsiimistir.
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SS-13
FASIYAL PARALIZi TANILI HASTALARININ DEGERLENDIRILMESI

Betiil Diler Durgut

Giresun Universitesi T1p Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali

Amag: Bu ¢alismada Giresun Universitesi Kadin Dogum ve Cocuk Hastanesi cocuk noroloji
boliimiinde fasiyal paralizi tanisi alan hastalarin incelenmesi amaclandi.

Yontem: 2018-2022 Agustos tarihleri arasinda ¢ocuk ndroloji polikliniginde fasiyal paralizi
tanist alan hastalar ¢aligmaya dahil edildi. Hastalarin yas, cinsiyet, taraf bilgisi, House-
Brackmann evresi retrospektif olarak kaydedildi. Hastalar telefon ile aranarak atak tekrari ve
tam iyilesme olup olmadig1 6grenildi.

Bulgular: Fasiyal paralizi tanis1 alan 47 hastanin yas ortalamasi 12,4+4,4 yas (4 ay-17,3 yas)
bulundu. Hastalarin 21°1 (%44,7) erkek, 26’s1 (%55,3) kizdi. Etiyolojide hastalarin 35’inde
(%74,5) Bell paralizisi, 10’unda (%21,3) enfeksiyon, 2’sinde (%4,3) konjenital fasiyal paralizi
saptandi. Sadece bir hastada iki tarafl1 fasiyal paralizi vardi. Bell paralizi grubunda 2 hastada
ailede fasiyal paralizi 6ykiisii vardi. House-Brackmann skalasina gore en sik evre 4 hasta vardi.
Hastalarin 18’1 (%38,3) evre 4 ile uyumluydu. Hastalarin %74,5’1 steroid, %63,8’1 yiiz
egzersizi, %10’u elektriksel stimulasyon, %6°s1 asiklovir, %6°s1 vitamin tedavisi almigti. Dort
hastada (%8,5) fasiyal paralizi tekrarlamisti. En erken tekrarlama 1 ay, en ge¢ tekrarlama 4 ay
sonra olmustu. Gorlintiileme olarak 23 hastaya beyin manyetik resonans goriintiilleme (MRG),
3 hastaya temporal MRG cekilmisti. Ug hastada insidental olarak araknoid kist saptandu. Isitme
testi yapilan 6 hastada isitme kayb1 yoktu. 27 hastanin son verilerine ulasilabildi, 17 hasta da
tam, on hasta da kismi diizelme olmustu. Hastalar Bell paralizi ve etiyolojisi bilinen hastalar
olmak iizere iki gruba ayrilarak veriler karsilastirildi. Etiyolojisi bilinen grupta erkek cinsiyet
anlaml yiiksekti. Yas ortalamalar1 agisindan gruplar arasinda anlamli fark yoktu. Asiklovir
kullanim1 etiyolojisi bilinen grupta anlamli yiiksekti.

Sonug: Periferik fasiyal paralizi ile bagvuran hastalarin cogu Bell paralizisi ile uyumluydu.
Gruplar arasinda cinsiyet ve asiklovir tedavisi disindaki verilerde anlaml fark yoktu. Bell
paralizi grubunda tam iyilesmeyen hasta orani daha diisiik olmakla birlikte istatistiksel fark
saptanmadi. Daha biiyiik kohortlarda calisma yapilmasi gerektigini diisiiniiyoruz. Fasiyal
paralizi cocuk noroloji pratiginde sik karsilasilan bir durum oldugu i¢in verilerimizi paylasmak
istedik. Tam diizelme olamayabileceginin bilinmesi aileye prognoz hakkinda bilgi verilmesi
acisindan onemlidir.

Anahtar Kelime: Fasiyal Paralizi, Bell palsy, Cocuk
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SS-14

Cocukluk Cagi Akut Dissemine Ensefalomiyelit Olgularinin Degerlendirilmesi

Giince Basarir, Pinar Gengpinar?, Nihal Olgac¢ Diindar?
! saglik Bilimleri Universitesi Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk N&roloji Klinigi, izmir
2 jzmir Katip Celebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk N&rolojisi Bilim Dali, izmir

Amag: Calismamiz ile tek merkez tarafindan takip edilen pediatrik akut dissemine ensefalomiyelit
(ADEM) olgularinin etiyolojik, klinik ve radyolojik dzelliklerini ve tedavi deneyimimizi sunmayi

amacladik.

Yontem: Tanimlayici, retrospektif bir ¢calisma olarak tasarlanan galismamiza klinigimizde ADEM
tanisiyla takip edilen pediatrik yas grubundaki 15 hasta dahil edildi. Hastalara ait demografik, klinik,
laboratuvar bulgulari, beyin manyetik rezonans gorintileme (MRG) bulgulari ve tedavi yanitlari
degerlendirildi. Hastalarin nérolojik fonksiyonlari degerlendirilirken EDSS “Expanded Disability Status
Scale” ve mRS “Modifiye Rankin Skalasi” kullanildi. Verilerin analizinde SPSS 29 istatistiksel yazilim

programi kullanildi.

Bulgular: Calisma popiilasyonunun tani yasi ortalamasi 6,9+3,4 idi. Hastalarin %67’si (n=10) erkek
hastaydi. Bir hastada etken olarak beyin omurilik sivisinda (BOS) herpes simplex viriis (HSV)
saptanirken, 4 hastada BOS incelemesi disindaki testlerle HSV, Ebstein-Barr virls, adenovirds,
Moraxella catarrhalis, Streptococcus pneumoniae, Haemophilus influenzae saptandi. Tetikleyiciler ile
atak baslangici arasindaki stire 128 giindi. En sik atak semptomlari motor bulgular (%80), ates (%47)
ve bulanti/kusma (%47) idi. Hastalarin %47’sinde (n=7) atak sirasinda nobet izlendi. Atak sirasinda
hastalarin %27’sinde paraparezi, %27’sinde kuadriparezi, %7’sinde hemiparezi, %7’sinde monoparezi
saptanirken, bir hastada duyusal semptomlar, 5 hastada gérme kaybi gozlendi. Beyin MRG’de en sik
parietal (%67), frontal (%53) ve temporal (%53) lob tutulumu saptandi. Hastalarin %73’linde lezyon
boyutlari 2 cm’den kiiglik, %20’sinde 2 cm’den biiyik, %7’sinde tiimefaktif tutulum mevcuttu.
Hastalarin timiine pulse ve idame metilprednizolon verildi. Hastalarin %47’sine ek olarak intravendz-
imminoglobulin, %13’line plazmaferez uygulandi. Tedavi yaniti baslangig stiresi 64,7 giin,
maksimum defisit siiresi 8,2+6,6 glindi. Ayirici taniya yonelik tetkikler sonrasinda hastalarin %60’
ADEM, %13’ ADEM-MOG, %13’ti ADEM-NMOSB, %7’si ADEM-ON, %7’si multifazik ADEM tanisi aldi.
Hastalarin ortalama EDSS skorlari atakta, taburculukta, 3. ve 12. ayda sirasiyla 7+2; 3,1+2; 1,9+2,1;
1,3£1,8 idi. Hastalarin ortalama mRS skorlari atakta, taburculukta, 3. ve 12. ayda sirasiyla 3,9+1;

1,7+1; 1,1+1,2; 0,7+1,2 idi. Lezyon boyutlari ile EDSS/mRS skorlari arasinda iliski saptanmadi (p>0,05).

Sonug: Cocukluk ¢aginda ADEM uzun siireli sonuglari agisindan iyi huylu sayilabilecek bir durumdur.

Olgularimizin timiinde taburculukta, 3.ve 12. aylardaki EDSS ve mRS skorlarinda anlamli diizelme



==Y Turif_iye_ e e g )
! , COCUK NOROLOJISIH
Dernedi

111. MERSIN COCUK NOROLOJISi KIS SEMPOZYUMU

26-28 Ekim 2023, Mersin HiltonSA

gorilmustir. Beyin MRG’deki lezyon boyutlariyla nérolojik engellilik arasinda iliski saptanmamistir.
Akut donemde imminmodiilator tedavi etkilidir. Edinsel demiyelinizan hastaliklarin alt gruplarinin
ayirici tanisi ve prognoz tayini icin klinik degerlendirmeye ek olarak, BOS ve serolojik incelemeler

yapilmalidir.

Anahtar sozciikler: Akut dissemine ensefalomyelit, ADEM, demiyelinizan, genisletilmis 6zGrlGllk

durum 6lgegi, modifiye Rankin skalasi.
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SS-15
Febril Konviilziyonda Seruloplazmin Diizeyi
Deniz Honamli!, Biilent Unay?

! Saglik Bilimleri Universitesi Giilhane Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar1 Ana Bilim Dali, Ankara
2Saglik Bilimleri Universitesi, Giilhane T1p Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Ana Bilim Dali, Cocuk

Noérolojisi, Ankara

Amag: Febril konviilziyon (FK) etiyopatogenezi net olarak aydinlatilamamis bir hastaliktir. Ates ayni yas
grubundaki tim bireylerde goriilebilmesine ragmen neden bazi hastalarda konviillziyon gelistigi hala
aragtirtlmaktadir. FK olusum patofizyolojisinde norotransmitter ve eser element degisimleri gibi farkli hipotezler
de ileri siriilmektedir. Demir eksikligi anemisi ve FK iliskisi agisindan yapilan ¢aligmalarda farkli sonuglar
bulunmustur. Baz1 ¢alismalardaysa demir eksikligi anemisi goriilmeden FK’lerde demir eksikliginin anlamli
oldugu goriilmiistiir. Bu durum demirin nérotransmitter olarak etkinligi ile demir eksikliginin ndbete zemin
hazirlayabilecegini gdstermektedir. Ayrica duodenal enterositler, Santral sinir sistemi hiicreleri gibi hiicrelerde
varlig1 belirlenmis tek demir eksporter: hephaestinle uyum iginde olan ferroportindir. Ayrica hephaestin serum
seruloplazminine benzer yapidadir. Ayrica beyinde seruloplazminin glikofosfaditilinozitole baglanmis formu
ferroportinle etkileserek astrositten demir ¢ikarilmasimni saglar. Erigkinlerde de bazi ndrolojik hastaliklarla
seruloplazmin arasinda iliski bulunmaktadir. Ayrica hayvan modeli {izerinde olusturulan epilepside noérotoksik
hasarin azaltilmasinda seruloplazmin etkili bulunmustur. Bu durumlar da seruloplazminin FK patofizyolojisinde
rol oynayabilecegini diigiindiirmektedir. Bu c¢alismada da febril konviilziyon ile serum seruloplazmin seviyesi

arasindaki iligkiyi aragtirmak amaglanmstir.

Yontem: Calisma grubu febril konviilziyon gegiren hastalardan (71 ¢ocuk) kontrol grubu ise atesi olan ve nobet
gegirmemis olan hastalardan (71 ¢ocuk) olusturulmustur. Hastalar 6 ay- 6 yas arasi, bilinen baska herhangi bir

saglik sorunu olmayan ve benzer demografik 6zelliklere sahip ¢cocuklardan segilmistir.

Bulgular: FK ge¢iren ve atesi olup FK gecirmeyen ¢ocuklar karsilastirildiginda; serum seruloplazmin, C-reaktif
protein (CRP), hemoglobin (Hb), hematokrit (HCT), mean corpuscular Hb (MCH), mean corpuscular Hb
concentration (MCHC), total notrofil sayis1 (TNS), total lenfosit sayis1 (TLS) agisindan istatistiksel olarak anlamli
farklilik saptand1 (p=0.001(CRP), p=0.009(Hb), p<0.001 (digerleri)). Olgu grubunun seruloplazmin diizeyi 0,32
mg/dl’ydi ve kontrol grubunun seruloplazmin diizeyi 0,36 mg/dl bulundu. Aradaki fark istatistiksel olarak
anlamliydi (p<0.001). Olgu grubunun CRP diizeyi 6.7 mg/dl kontrol grubununki 3.14 mg/dl bulundu ve aradaki

fark istatistiksel olarak anlamlrydi.

Sonug: FK geciren ve atesi olup ndbet gecirmeyen ¢ocuklarin seruloplazmin degerleri arasinda istatistiksel olarak
anlamli fark bulundu. Cocuklarin FK gegirme riski ile demirin hiicre digina transportunda gorev alan
seruloplazmin arasinda iligki bulundugu kanaatindeyiz. Fakat ¢calismamiz ilk oldugundan dolay1 bu iliskinin daha
iyi anlasilabilmesi i¢in daha fazla hasta ile yapilacak ¢aligmalara ve santral sinir sistemindeki seruloplazminin de

degerlendirilebilecegi hayvan deneylerine ihtiya¢ duyulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Febril Konviilziyon, Seruloplazmin, Nobet, Demir Eksikligi
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Sekil 1. Olgu ve kontrol grubundaki hastalarin seruloplazmin degerlerinin
kargilagtirilmasi
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$S-16
Epilepsili Cocuklarda Uyku Aliskanliklarinin ve Yasam Kalitesi ile iliskisinin Degerlendirilmesi

Halil Celik" Fatih Mehmet Akif Ozdemir®*

1- Konya Sehir Hastanesi

2- Konya Dr. Ali Kemal Belviranli Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Hastanesi

Amag: Epilepsili cocuklarda uyku aliskanliklarini, yasam kalitesini (YK) ve arasindaki iliskiyi arastirmay

amacladik.

Yontem: Kesitsel, prospektif calismamizda epilepsi tanisi ile takipli 2-18 yas arasindaki ¢cocuklar icin
“Cocuk Uyku Aliskanliklari Anketi (CSHQ)” ve “Pediatrik Yasam Kalitesi Olcegi (PedsQL)” uygulandh.
CSHQ anketinde kesim noktasina 41 puan olup, >41 puan uyku bozuklugu agisindan klinik anlamhlig
ifade ederken, PedsQL yasam kalitesi anketine gore en yiksek puan 100, en diisiik puan 0 olup yliksek
puan daha iyi YK'ni ifade eder. Veriler IBM SPSS V23 ile analiz edildi. Normal dagilima uyan 6lgek
puanlari ve degiskenler arasindaki iliskinin incelenmesinde Pearson korelayon katsayisi, normal
dagihima uymayanlar arasindaki iliskinin incelenmesinde Spearman’s rho korelasyon katsayisi kullanildi.
PedsQL 6lcek toplam puanina etki eden bagimsiz degiskenlerin incelenmesinde lineer regresyon analizi
kullanildi. Onem diizeyi p<0.05 olarak alindi. Etik kurul onayi alindi (onay tarihi: 16.12.2022, toplanti

sayisl: 166, karar numarasi: 2022/4091(12297)).

Bulgular: Calismaya yas ortalamasi 10.5+4.4 yil olan, % 48.2’si kiz 112 ¢ocuk alindi.
Cocuklarin ortalama uyku siiresi 8.6£1.3 saat saptanmis olup epileptik cocuklarda uyku bozukluklari
sikhgr % 96.4 saptandi. CSHQ anketine gore toplam uyku puani ortalama 49.35.9 puan olup PedsQL

YK anketinde;

-Cocuklarin 6zdegerlendirmesine gore olcek toplam puani 74£15.6, fiziksel saglk puani 73.5+£15.8,

psikososyal saglik puani 71.4+18.5

-Ebeveyn degerlendirmesine gore Olcek toplam puani 75.8+14.8 puan, fiziksel saglik puani 73.5+15.5,

psikososyal saglik puani 72.9+17.7 puan saptanmistir.
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Cocuklarin ve ebeveynlerin degerlendirmesine gore PedsQL fiziksel saglik puani, psikososyal
saglk puani, dlgek toplam puani arasinda istatistiksel olarak iyi diizeyde uyum elde edilmistir (p<0.001).
Korelasyon analiziyle YK-uyku arasindaki iliski degerlendirilmistir.  PedsQL ile ¢ocuk
Ozdegerlendirmesine gore fiziksel saglik, psikososyal saglik, 6lcek toplam puani ile toplam uyku puani
arasinda negatif yonla iliski saptanmistir (p<0.05). PedsQL ile ebeveyn degerlendirmesine gore
psikososyal saglik, 6lcek toplam puani ile toplam uyku puani arasinda negatif yonli iliski saptanmistir
(p<0.05). PedsQL ile olcek toplam puanina etki edebilecegi distintlen faktérler lineer regresyon
analiziyle incelendiginde; cocuk degerlendirmesine gore yiksek toplam uyku puani, ebeveyn
degerlendirmesine gore yiksek toplam uyku puani ve nobet diurnal paterninin glindiiz olmasi daha
kotl YK agisindan en anlaml faktorler olarak saptanmistir (p<0.001).
Sonug: Uyku bozukluklari epilepsili cocuklarda siklikla goriliir ve yasam kalitesi izerinde olumsuz

etkisi vardir.

Anahtar Kelimeler: Uyku aliskanliklari, yasam kalitesi, epilepsi, cocuk
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S$S-17
Dijital Donemde Cocuklarin Mobil Cihaz Kullanimi ve Ebeveyn Bilgi Diizeyi: Kesitsel Bir Arastirma
Cagatay Giinay?, Ayse Semra Hiz}, Ayse ipek Polat?, Ulug Yis*

!: Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi Bilim Dali, izmir, Tiirkiye

AMAGC: Ginumuziin teknoloji gcaginda, tasinabilir ve erisimi kolay aygitlarin toplumsal yasamdaki
yerinin surekli olarak genisledigi gdzlenmektedir. Teknolojinin etkisi sadece yetiskinler igin degil, ayni
zamanda cocuklarin yasamlarinda da belirgin bir sekilde hissedilmektedir. Bu calismada, 6-84 ay arasi
cocuklarin akilli telefon ve tablet gibi mobil cihazlar kullanim durumlari incelenmistir ve ailelerin
ekran maruziyetine yonelik bilgi seviyeleri de ele alinmistir.

GEREC VE YONTEM: Bu arastirma, tanimlayici ve kesitsel 6zelliklere sahiptir ve calisma kapsaminda,
2020-2022 yillari arasinda Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi cocuk néroloji
polikliniklerine basvuran, yaslari 6 ila 84 ay arasinda degisen ve epilepsi tanisi konmus hastalar
incelenmistir. Cocuklarin mobil ekranlara maruziyet durumunu anlamak amaciyla, 6zgiin olarak
gelistirilmis acik uclu ve evet-hayir sorularindan olusan bir anket kullanilmis ve bu anket, ebeveynlerle
ylz ylze gorisme yontemiyle uygulanmistir.

BULGULAR: Toplamda 312 hasta, arastirma kapsamina dahil edilmistir. Tablet veya cep telefonu gibi
herhangi bir ekrana maruz kalan gocuk sayisi 280 (%89,7) olarak tespit edilmistir. Ortalama giinliik
ekran maruziyet siiresi 195,5+110,8 dakika (minimum 10 dakika, maksimum 780 dakika) olarak
belirlenmistir. Kendine ait tablet veya telefonu olan ¢ocuk sayisi ise 55 (%19,6) olarak kaydedilmistir.
Yas ilerledikce tablet ve telefon kullanim oranlarinin anlaml sekilde arttigi gézlemlenmistir (p<0,001).
Mobil ekran maruziyet siirelerinin yemek sirasinda izleyen cocuklarda, yemek sirasinda izlemeyenlere
gore anlamh derecede yiiksek oldugu bulunmustur (p=0,033). Katilimcilarin %46,1'i (n=144)
uyumadan onceki iki saat icinde ekran maruziyeti rapor etmistir. Bilgisayar, tablet veya telefonu oyun
amacli kullanan ¢ocuklarin yaslarinin (p=0,007) ve maruziyet sirelerinin (p=0,022) oyun disi amagla
kullananlara gére anlamli sekilde yiiksek oldugu gorilmistir. Katilimceilarin %3,9'u (11 kisi), ekran
maruziyetini epilepsinin nedeni olarak distnduklerini belirtirken, %17,5'i (49 kisi) ekran
maruziyetinin nébetleri tetikleyebilecegini ifade etmistir. Katihmcilarin %

SONUC: Calismamizda 6-84 ay arasi epilepsi hastalarinda ekran maruziyeti orani ve siiresi yliksek
saptandi. Ozellikle yasi biiyiik hastalar, yemek yerken ve oyun amagli kullananlarda ekran siireleri
anlaml daha yiiksekti. Gelecekteki calismalar, cocuklarin teknoloji kullaniminin uzun vadeli etkilerini
daha ayrintili bir sekilde degerlendirebilir ve bu alandaki farkindahgi artirabilir.

Anahtar kelime: ekran maruziyeti, mobil cihaz, epilepsi, cocuk
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S$S5-18
FEBRIL KONVULZYONUN DiURNAL/MEVSIMSEL RiTMi

Cansu Aydin, Halise Akgca ?, Aysegiil Nese Citak Kurt®
IKastamonu Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Saglig ve Hastaliklari
2 Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Acil Klinigi
3Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Néroloji Klinigi

Giris ve amag:Febril konvizlyon(FK) cocuklarda en sik gorilen noébet tipidir.Melatonin
antikonviilzan etkisi olabilecegi disiliniilen bir nérohormon olup diurnal ve mevsimsel degisiklikler
gostererek salinir. Calismada; Ffbril konviilzyon gecirme saati ve mevsimsel gérilme sikhginin da
melatoninin saliniminin  giinlik ve mevsimsel degisimleri ile benzer bir degisim gosterip

gostermediginin arastirilmasi amacglandi.

Materyal ve metod: Calismaya FK tanisi alan 409 hasta dahil edildi. Hastalarin yas, cins, FK tipi,
FK sayisi, ailede epilepsi ve FK olup olmadigi, nébet gecirme saati, nobet gecirdigi ay/mevsim

kaydedildi.

Bulgular: Calismaya febril konvilzyon ile basvuran 409 hasta dahil edildi. Hastalarin ortalama
yasl 27.7+14.9 ay idi, erkek hastalar ve basit febril konviilzyon geciren hastalar ¢ogunlukta idi.
Hastalarin nébet saat araligi ile cinsiyet dagilimi, FK tipi ve FK sayisi arasinda herhangi bir anlamli iligki
saptanmamis iken 1 yas altinda olan hastalarin gece daha fazla nobet gecirdigi saptandi. Hastalarin
¢ogu kis mevsiminde basvurmus idi ancak mevsimler arasinda FK orani agisindan istatistiksel olarak

fark saptanmadi.

Sonug: Calismamizda, bir yasindan kii¢lik olan hastalarimizin gece daha fazla ndébet gegirmis

olmasi melatoninin diurnal ritminin gelisimsel dizeyi ile iliskilendirilebilir.

Anahtar kelimeler: Febril konviilzyon, cocuk, melatonin
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$S-19

Cocuk Acile Basvuran Epilepsi Tanili Hastalarin Ozellikleri

Busra Bulut!, Cansu Aydin?, Halise Akca 3 Funda Kurt3 Aysegtil Nese Citak Kurt?
!Gulhane Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari
2Kastamonu Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklar

3 Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Acil Klinigi

4Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Néroloji Klinigi

Giris ve Amag: Epilepsi ¢ocukluk ¢aginin en sik rastlanan noérolojik hastaliklarindan birisidir. Epilepsi
hastalarinin acile basvurularinin epilepsi/epilepsi disi nedenleri ve acil tnitesindeki izlem siregleri ile
iliskili literatirde ¢ok az veriye ulasilmaktadir. Calismamizda; ¢ocuk acil servise basvuran epilepsi tanil
hastalarin 6zelliklerinin, basvuru nedenlerinin ve acil Unitesinde izlem sirecinin incelenmesi

amaglanmistr.

Gereg ve Yontem: Calismaya 01 Ocak 2020-31 Aralik 2021 tarihleri arasinda Cocuk Acil Servise basvuran
1 ay-18 yas araliginda olup epilepsi tanisi olan 492 hastanin 802 acil basvurusu dahil edildi. Hastalarin
yas, cinsiyet, epilepsi tani yasi, nobet siklig, nébet 6zellikleri, kullandigi ilaglar, ek hastalik varligi, cocuk
acil servise basvuru nedeni, cocuk acil servise basvuru sekli, cocuk acil servis basvuru

tanisi/tedavisi/kalis stiresi/taburculuk bilgileri degerlendirmeye alindi.

Bulgular: Hastalarimizin yas ortalamasi 99,965, 5 ay, %60,8 ‘i erkek, %39,2 ‘si kiz idi. Hastalarin %34
"linde epilepsiye eslik eden ek bir hastalig vardi ve ek hastaligi olanlarin olmayanlara gore acile daha
stk basvuru yaptiklari saptandi. Cocuk acil servise en sik basvuru nedeni nobet idi. Acile nobet ile
basvuran hastalarda en sik nébet nedeni diizensiz antindbet ilag kullanimi oldugu saptandi. Hastalarin

%32,5’u gcocuk servislerine, %5,1’i ¢ocuk yogun bakima yatiriimis idi.

Sonug: Calismamizda ¢ocuk acil servise epilepsi tanili hastalarin en sik basvuru nedenin nébet oldugu,
nobetlerin de en sik nedenin ise antindbet ilaglarin diizensiz kullanimi oldugu saptandi. Epilepsiye eslik

eden ek hastaliklarin olmasinin, gocuk acil servise basvuru sikhigini artirdigi tespit edildi.
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$S-20

Epilepsi Tanisi olmayan Otizimle takipli Cocuklarin Ebeveynlerinde Epilepsi Bilgi ve Tutum
Degerlendirmesi

Pembe Giiltutan’, Hilal Altas’, Merve Onat?, Esra Cop?, Ayseguil Nese Citak Kurt'

1. Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Néroloji Klinigi
2. Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk ve Ergen Ruh Saglgi ve Hastaliklari Klinigi

Amag:

Otizm spektrum bozuklugu (OSB), tipik olarak cocukluk caginda tani alan, temel sosyal islev bozuklugu,
sabit ve tekrarlayici davranislar, kisith ilgi alanlari ve anormal duyusal hassasiyet ile karakterize
norogelisimsel bozukluktur. OSB' li kisilerde genel popilasyona oranla daha yiksek oranda bilissel
yetersizlik ve dil problemi gorilmektedir. Otizm tanili hastalarda epilepsi sikligi normal populasyona
gore fazla olup epilepsi tanisi olmadan izlenen hastalar da mevcuttur. Epilepsi tanili ¢gocugu olan
bakimverenlerin hastalik hakkindaki bilgi diizeylerinin daha yliksek olmasi beklenen bir sonugctur. Biz
bu calismada otizm tanisi olup epilepsi tanisi olmayan hastalarin ebeveynlerinin epilepsi hakkindaki
bilgi diizeyini ve hastaliga olan tutumlarini saptamayi ve sonuclari degerlendirmeyi amacladik.

Yontem :

Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Noroloji ile Cocuk ve Ergen Ruh Saghgi ve Hastaliklari
Klinigine basvuran ve otizm spektrum bozuklugu tanisi alan gocuklarin ebeveynlerine ‘Epilepsi Bilgi
Envanteri’ ve ‘Epilepsi Tutum Envanteri’ uygulandi.

Bulgular :

Calismaya toplamda 87 otizm tanili hastanin 87 ebeveyni dahil edildi. Hastalarin %18’i (n:16) kiz, %82’si
(n:71) erkekti. Hastalarin ortalama yasi 7 (2-16), ortalama tani yasi 5 (1,5-14) ortalama takip siresi 24
ay (2-120) olarak hesaplandi. Katilimcilarin %54’0 (n:47) kadin , %46’s1 (n:40) erkek, %36’si (n:32) 25-
34, %44'0 (n:39) 35-44 yas araliginda,%15’i (n:13) ilkdgretim, %45’i (n:39) lise , %40’1 (n:35) Universite
mezunu ,%54’( (n:47) bir iste galisiyor, %46’s1 (n:40) calismiyor, %23’ (n:20) dislk gelirli, %75’i (n:65)
orta gelirli idi. Katilimcilarin %97’si (n:84) daha once epilepsiyi duydugunu, %47’si (n:42) epilepsi
hakkinda farkh kaynaklardan okudugunu bildirdi. Katimcilar epilepsi hakkindaki bilgiyi en ¢ok sirasiyla
internet, televizyon ve arkadaslarindan elde etmisler. Katihmcilarin %44’G (n:34) daha 6nce bir epilepsi
ndbetine sahitlik etmis, %20’sinin (n:17) ise epilepsi tanili yakini varmis. Toplam epilepsi bilgi puani
annelerde daha fazla iken, toplam epilepsi tutum puanlarinda anne ve babalar arasinda belirgin fark
yoktu. Katihmcilarin egitim diizeyi arttikca ve hem bilgi hem de tutum puanlarinda artis saptandi. Hasta
takip siresinin epilepsi bilgi ve tutum puanini etkilemedigi saptandi.

Sonug:

Otizm spektrum bozuklugunda epilepsi sikligi normal poptlasyona gore artmistir. Epilepsi tanisi
olmayan ancak epilepsi riskinin artmis oldugu otizm spektrum bozuklugu tanii ¢ocugu olan
ebeveynlerin epilepsi hakkindaki bilgi diizeylerinin artmasi 6nemlidir.

Anahtar kelimeler: epilepsi, otizm, farkindalik , tutum
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SS-21

Direncli Epilepsi Tamli Cocuklarda Magnetik Rezonans Gériintiileme fle Serebral Ve Serebellar
Hacim Degerlendirilmesi

Hilal Altas', Pembe Giiltutan', Sefa Tigrak 2, Seving Keskin Kegecioglu', Avni Merter Kegeli 2, Aysegiil
Nese Citak Kurt!

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

Amac:

Epilepsi, cocuklari ve yetiskinleri etkileyen en yaygin norolojik hastaliklardan biridir. Epilepsi
hastalarinin yaklagik {igte biri ilaca direnglidir. Epilepsinin serebral yapilarda hacim farkliliklarina
neden oldugu bilinmektedir.

Amacimiz, direngli epilepsisi olan ¢ocuk hastalarda beynin farkli bolgelerinde 6zellikle serebrum,
serebellumda gri ve beyaz cevherde, bazal ganglionlarda, tiim beyin loblarinda hacim farkliliklarini
daha kesin bir sekilde tanimlayip 6lgmek ve bu bilgiler dogrultusunda ¢ocukluk yas grubu direncli
epilepsi hastalarinda gdzlenen rekiirren ndbetlerin beyin hacimleri ile olan iliskisini degerlendirmektir.

Yontem :

Bu ¢alismaya klinigimizde takip edilen 64 direncli epilepsi hastasi ve 30 kontrol hastast dahil edildi.
Caligmaya dahil edilen tiim hasta ve kontrol grubu katilimecilarinin hastanemiz goriintiileme biriminde
1,5T Mangnetik Rezonans Goriintiilemede’de (MRG) elde edilen standart kranial MRG incelemeleri
Volbrain uygulamasina yiiklenerek degerlendirildi.

Bulgular :

Hastalarin %51,6’s1 (n:33)’s1 erkek %48°4’1 (n:31) kizdi. Erkeklerin tan1 yasi ortalamasi 85,6 ay
kizlarin tan1 yas1 ortalamas1 110,52 ay olarak saptandi. epilepsi siniflandirilmasinda hastalarin %34,4
“inil (n:22) gelisimsel ve epileptik ensefalopatiler , %23,4’linii (n:15) simiflandirilamayan jeneralize
epilepsiler olusturmaktaydi. Hastalarin %56,2 sinin (n:36) etiyolojisi bilinmekteydi, en sik nedenleri
sirasiyla genetik ve yapisal nedenler olusturmaktaydi. Gruplar arasinda tani yasi ve cinsiyet agisindan
farklilik saptanmadi. Serebrumun toplam hacmi ile sag ve sol hacimleri kontrol grubuna gére anlamli
olarak diisiik saptandi. Serebrumun beyaz ve gri cevher toplam hacmi ile, sag ve sol hacimleri kontrol
grubuna gore anlamli olarak diislik saptandi. Serebellumun 6lgiilen tiim hacimleri (toplam hacmi ile,
sag ve sol, gri ve beyaz cevher) kontrol hasta grubuna gore anlamli diisiik saptandi. Olgiilen globus
pallidus, putamen, talamus, kaudat niikleus ve hipokampiisiin toplam hacim, sag ve sol hacimleri
kontrol grubuna gore anlamli diislik saptandi. Frontal, temporal, pariyetal, oksipital loblarin tamaminda
toplam kortikal kalinlik kontrollere gore artmig olarak tespit edildi.

Sonug:

Direngli epilepsilerde beynin farkli bolgelerinin hacim Olglimlerinin  degerlendirilmesi, beyinde
molekiiler ve hiicresel degisikliklerin ve epileptogenez mekanizmasinin daha iyi anlasilmasi agisindan
degerlidir.

Anahtar kelime: direncli epilepsi, hacim, beyin
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SS-22
Idiyopatik Intrakraniyal Hipertansiyon (IiH) Tamh Cocuk Hastalarda ve
Ebeveynlerinde Psikiyatrik Belirtiler

Manolya Panpalli’, Serap Akpinar?, Giilser Senses Ding?, Aysegiil Nese Citak Kurt!

! Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Noroloji Bilim Dali

2 Hakkari Devlet Hastanesi Cocuk Ergen ve Ruh Sagligi Bilim Dali

3 Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Ergen ve Ruh Saglig1 Bilim Dali

AMAC: Psikiyatrik hastalik, idiyopatik intrakraniyal hipertansiyonda (iiH) sik gériilen bir
komorbiditedir. Bu yeni baslayan IIH’de depresyon ve anksiyete diizeylerini komorbiditeleri arastiran
prospektif bir ¢aligmadir. Birincil amacimiz, yas ve cinsiyet ile eslestirilmis bir kontrol grubuyla
karsilastirildiginda, daha oOnce belgelenmis tanisi olmayan hastalarda aciklanmamis veya teshis
edilmemis anksiyete ve depresyon semptomlariin sikligini belirlemekti. Es zamanli ebeveynlerin de
anksiyete ve depresyon durumunu belirlemeyi amagladik.

GEREC VE YONTEM: Klinigimize May1s ve Eyliil 2023 tarihleri arasinda 18 yas altinda hastalardan
[1H tanis1 alan hastalarin demografik verilerini, eslik eden depresyon ve anksiyete durumunu depresyon
olgegi ve durumluluk ve siirekli kaygi envanteri 6lgekleri ile, ayrica ebeveynlerin de anksiyete ve
depresyon durumunu BECK depresyon ve BECK anksiyete dl¢egi ile degerlendirmek bunlar arasinda
olas1 yeni iliskileri saptamaktir. Elde edilen verilerin literatiir verileri ile karsilastirilmast ve kendi
merkezimizin bulgulari ile literatiire katkida bulunulmasi amaglanmustir.

BULGULAR: Caligsmaya 27 kiz hasta (%67.5) ve 13 erkek hasta (%32.5) olmak {izere toplam 40 hasta
alindi. Hastalarin yas ortalamasi 168.4 + 31.86 aydi. Hasta ve kontrol gruplarin yaslari arasinda farklilik
bulunmamaktadir. ITH gruptaki kisilerin yas ortalamasi 173.40 +£29.84 iken, kontrol gruptakilerin yas
ortalamasi 162.44 +34.03 aydir. Hasta ve kontrol grubu arasinda durumluluk ve siirekli kaygi diizeyleri
acisindan anlamli bir farklilik saptanmamistir. Hasta ve kontrol gruplar1 arasinda durumluluk ve stirekli
kaygi derecesi arasinda fark bulunmamistir. BOS basinci ile kaygi diizeyi arasinda korelasyon yoktur.
Bos basmci ile ebeveynlerin anksiyete diizeyi kontrollere gore anlamli diizeyde daha yiiksek
saptanirken, depresyon diizeyleri agisindan anlamli bir farklilik bulunmamstir.

SONUC: I1H semptomlar1 ve tamsal siirecinde hem hasta hem ebeveynler igin depresyon, anksiyete ve
kaygi olusabilecegi hatirda tutulmalidir.

Anahtar Kelime: Idiyopatik Intrakraniyal Hipertansiyon, Ankisiyete Olgegi, Depresyon Olgegi
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SS-23
Direncli Epilepsi Tanilh Hastalarin Nobet Sikliginin Ebeveyn Anksiyete ve Tiikenmisligine Etkisi

Liitfiye Cilkol Bayram', Gkcen Ekici?, Esra Cop?, Yunus Emre ince’, Ahmet Alptug Giingor?, Orkun
Tolunay °, Aysegiil Nese Citak Kurt !

'Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Néroloji Klinigi
?Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Psikiyatri Klinigi
3Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklar1 Klinigi

Giris ve amac: Epilepsi cocuk ve erigkinlerin hayatlarini etkileyen 6nemli bir norolojik hastaliktir.
Epilepsi hastalarmin 1/3’1 ilag direncli olup ¢oklu antindbet ilag kullanimina ragmen nobet kontrolii
saglanamamaktadir. Direngli epilepsi, cocuk hastada diisiik yasam kalitesi, olumsuz biligsel ve
psikososyal sonucglara neden olabilmektedir. Ayrica direngli epilepsi, aileleri de ¢ok belirgin sekilde
etkilemektedir; bu ailelerde stres, anksiyete, depresyon ve yasamlarinda kisitlilik digerlerine gore ¢cok
daha fazla goriilmektedir

Bu c¢alismanin amaci; direngli epilepsili ¢cocuklarin yas, cinsiyet, komorbidite, nobet 6zellikleri ile
ebeveynlerinin depresyon, anksiyete ve tiikenmislik diizeyleri arasindaki iliskinin degerlendirilmesidir.

Materyal-metod: Calismaya; direngli epilepsi tanisi ile izlenen 0-18 yas arasinda 45 hasta ve ebeveyni
ile 45 saglikli cocuk ve ebeveyni dahil edildi. Ebeveynlerde beck depresyon, beck anksiyete ve
maslach tiikkenmislik dl¢ekleri degerlendirildi

Bulgular: Hastalarin ve kontrol grubu ¢ocuklarin yas ortalamasi ve cinsiyet dagilimi benzer idi.
Direngli epilepsi tanili hastalarin ebeveynlerinin beck depresyon 0Olcegi, beck anksiyete, maslach
tikenmislik Olgegi ortalamalar1 kontrol grubunda bulunan ebeveynlere gore daha yiiksek olup
aralarinda istatiksel anlamli fark mevcut idi. Direngli epilepsi hastalarinda, komorbidite olanlarda ve
son 6 ayda hastaneye yatisi olan hastalarin ebeveynlerinin beck depresyon, beck anksiyete ve maslach
titkenmislik 6lgekleri ile komorbidite ve son 6 ayda hastane yatisi olmayanlarin ebeveynlerinin 6lgekleri
kiyaslandiginda istatiksel anlamli fark saptanmadi. Direncli epilepsi hastalarinda her giin nobet geciren
ve gecirmeyen hasta ebeveynlerinin anksiyete, depresyon ve maslach tiikkenmislik 6l¢ekleri arasinda
istatiksel anlamli fark saptanmadi.

Sonug: Direngli epilepsi tanili hastalarin yonetimi multidisipliner bir yaklasgim gerektirir ve
ebeveynlerin anksiyete, depresyon ve tiikenmislikleri de gbz 6niinde bulundurulmalidir.

Anahtar kelimeler: Direncli epilepsi, Ebeveyn, Anksiyete, Tiikenmislik
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SS-24

Cocuklarda posterior reverzibl ensefalopati sendromu: Mersin Universitesi 14 yillik
deneyimi

Fatma Durak, Mustafa Kémiir, Ali Delibag®, Ali Ertug Arslankdyli®

'Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Anabilim Dali, Mersin
?Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Anabilim Dal1, Cocuk
Noroloji Bilim Dali, Mersin

3Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglhig1 ve Hastaliklar1 Anabilim Dal1, Cocuk
Nefroloji Bilim Dal1, Mersin

*Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghig1 ve Hastaliklar1 Anabilim Dal1, Cocuk
Yogun Bakim Bilim Dali, Mersin

AMAC: Posterior reverzibl ensefalopati sendromu (PRES), erken tan1 ve tedavi gerektiren bir
durumdur. Bu ¢alismada acil servise bagvuran ve yapilan incelemelerde PRES tanis1 konulan
hastalarin demografik, klinik ve laboratuvar 6zellikleri incelenmistir.

YONTEM: Ocak 2008 ve Aralik 2022 tarihleri arasinda Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi
Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Acil Unitesi’ne hipertansiyon ve biling bozuklugu nedeniyle
bagvuran, klinik ve ndrogoriintiileme 6zelikleriyle PRES tanis1 konulan 51 olgunun dosyalari
geriye dontik olarak incelendi. Olgular yas, cinsiyet, klinik 6zellikler, predispozan hastaliklar,
ilag kullanim 6ykiisii, laboratuvar bulgular1 ve prognoz yoniinden degerlendirildi. Tiim
hastalara beyin manyetik rezonans goriintiileme (MRG) incelemesi yapildi.

BULGULAR: Calismaya PRES tanis1 konulan 30 (%58,8) kiz ve 21 (%41,2) erkek iizere
toplam 51 ¢ocuk dahil edildi. Hastalarin yas ortalamalar1 146 ay (36-216 ay) olarak bulundu.
Hastalarin hepsinde hipertansiyon mevcutken , hastalarin 35’inde bag agris1 (%68) ve 40’ 1nda
(%78) biling degisikligi oykiisii vardi. Bunun yani1 sira 39’unda (%76 ) nobet, 30 unda (%58)
kusma ve 22’sinde (%43) gérme bozuklugu mevcuttu. Hastalarin 32’si (%62) kronik bobrek
yetmezligi, 3’1 (%5 ) akut bobrek yetmezligi, 4’1 (%7) sistemik lupus eritematozus, 8’1
(%15) nefrotik sendrom , 2’si (%3) kronik bobrek hastaligi, 1°1 (%2) disgerminom tanilariyla
takip edilmekteydi. Hastalarin 8’1 (%15 ) sistemik steroid ve immiinostipresif ilaci beraber
ila¢ kullanirken 6’s1 (%11) sadece steroid tedavisi kullaniyordu. Hastalarin beyin MRG
bulgular1 PRES ile uyumluydu. Hastalarin 28’inde (%54) difiizyon kisitlamasi mevcuttu.
Hastalarin neredeyse tamaminda MRG bulgularinda parietal ve oksipital lob tutulumu
mevcuttu. Uygun antihipertansif tedavi sonrasi hastalarin klinik bulgular1 hizla diizelmistir.
SONUC: PRES, hipertansiyona eslik eden bas agrisi, konviilziyon, biling degisikligi, bulanti,
kusma ve gdérme bozuklugu olan hastalarin ayiric1 tanisinda akilda tutulmalidir. Serebral
enfarkt ve epilepsi gibi kalic1 nérolojik sekellerin 6nlenebilmesi i¢in erken tani ve tedavi
onemlidir.

Anahtar Kelimeler: Posterior reverzibl ensefalopati sendromu, hipertansiyon, prognoz



Tarkiye
! -, COCUK NOROLOJISH
. D

111. MERSIN COCUK NOROLOJISi KIS SEMPOZYUMU

26-28 Ekim 2023, Mersin HiltonSA

SS-25
COCUKLARDA OZGUL OGRENME GUCLUGUNDE 2P:4P ORANININ iLiSKiSi
Rojan IPEK!, Giilru Esen?, Mahmut Corapli’, Habip Almis*

'Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nérolojisi BD, Diyarbakir, Tiirkiye
?Adiyaman Universitesi T1p Fakiiltesii, Anatomi ABD, Adiyaman, Tiirkiye
3Hali¢ Universitesi T1p Fakiiltesi, Radyoloji ABD, Istanbul, Tiirkiye

4Adiyaman Universitesi T1p Fakiiltesii, Sosyal Pediatri BD, Adiyaman, Tiirkiye

Amagc: Ozgiil 6grenme giigliigii (OOG) ile bagvuran gocuklarda dogum 6ncesi testosteron
maruziyetinin bir gostergesi oldugu diisiiniilen parmak orani (2P:4P) arasinda bir iliski olup
olmadigini aragtirmay1 amagladik.

Yontem ve Gerec: Prospektif yiiriitiilen ¢calismada Ocak 2022- Aralik 2022 tarihleri arasinda
OOG ile Cocuk Néroloji polikliniklerine basvuran hastalardan secildi. Onami alinan 36 hasta
ve 21 saglikli kontrol grubu cocuk ¢alismaya dahil edildi. Sag ve sol elde 2. ve 4. parmak
uzunluklar dijital kaliper ile olgiildii. 2P:4P orani hesaplanarak kaydedildi. Hasta grubunun
WISC-4 sonuclar1 degerlendirildi.

Bulgular: Calisma grubu 13 kiz (%36,1), 23 erkek (%63,9) olmak {izere 36 hastadan ve kontrol
grubu 21 saglikli ¢ocuktan olusuyordu. Hastalarin yas ortalamasi 134.08+28.24 aydi. Hasta
grubumuzun bakilan WISC-4 sonuglarina gore %15.8°1 (n=9) zihinsel engelli, %43.9’u (n=25)
siir zeka ve %3.5’ini (n=2) diisiik normal tespit edildi. OOG olan erkeklerde kontrol
grubundaki erkeklere gore ve OOG olan kizlarda kontrol grubundaki kizlara gére sag 2P:4P ve
sol 2P:4P oram istatistiksel olarak anlamli fark gozlenmedi. Zeka seviyesine gore
gruplandirilan hastalarin her bir grubu ayr1 ayr1 kontrol grubu ile karsilastirildiginda 2P:4P
orani agisindan istatistiksel anlamli fark izlenmedi.

Sonu¢: Calismamizin sonuglart OOG grubunda degerlendirilen sag ve sol el 2P:4P oranmi
kontrol grubuna gore istatistiksel farklilik gézlenmese de kontrol grubuna gore daha diisiik
degerlerin varlig1 daha ¢ok sayida hasta ile ¢alismalara ihtiya¢ oldugunu gostermektedir.

Anahtar kelimeler: Cocuk, 6grenme giicliigii, 2P:4P oram
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SS-26
Akut Serebellit Etyolojisinde Nadir Bir Neden; C3 ve C4 Vertebral Arter Trombiisii

Ezgi Caglar’, Meltem Cobanogullari Direk!, Mustafa Kémir®, Anil Ozgiir?, Cetin Okuyaz®

1- Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Mersin
2- Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Bilim Dali, Mersin

Amag:

Cocuklarda arteriyel trombis nadir gérilen bir hastalik grubudur. Burada serebellit bulgular
ile gelen ve etyolojide trombis saptanan bir olgu sunulmustur. Akut serebellar sendrom ilag
ahimi, enfeksiyon sonrasi, venoz tromboza bagli olarak gorilebilir. Bununla birlikte arteryel
trombozlarin da serebellit bulgulariyla gelebilecegi akilda tutulmalidir. Burada C3 ve C4
vertebral arterinde trombis olan bir hasta sunulmustur.

Olgu Sunumu:

Acil servise 11 yas erkek hasta kusma, bas agrisi ve ates sikayeti ile basvurdu. Hastanin
norolojik muayenesinde ataksi ve dismetri saptandi. Hasta klinik oykd, fizik muayene
bulgulari ve goriintiileme yontemleriyle birlikte degerlendirilerek serebellar sendrom
bulgulari 6n tanisi ile servise yatirildi. Hastanin yatisinda ataksi, dismetri ,dizartri mevcuttu.
Hastaya Uc¢ giin boyunca antibiyoterapi ve antiviral tedavi verildi. Hastanin takibinde ataksisi
geriledi konugmasi diizeldi. Taburculuguna hazirlanirken konusmasi bozulmaya basladi ve
uykuya egilim gosterdi. Hastanin tekrar ataksisi, dizartisi ve ensefalopatisi gelisti. Hastanin
santral gorintilemesi tekrarlandiginda MRG’de bilateral serebellar hemisferlerde, siiperior
serebellar pedinkiillerde mezensefalonda ve sol talamusta T2-Flair incelemede hiperintens
ozellikte, diffizyon agirlikli incelemelerde diffiizyon kisitlayan odaklar saptandi. Akut —
subakut enfakt olarak degerlendirildi. Cekilen beyin ve boyun BT anjiyografisinde sag
vertebral arter segmentinde 3-4 mm uzunlugunda fokal duvar diizensizligi ve parsiyel dolum
defektine neden olan trombis olusumu ile uyumlu hipodens alan gézlendi. Hastanin annesi
tekrar sorgulandiginda acile basvurdugu sabah hapsirirken boynunu yataga vurdugunu ve
agri hissettigini anlath. Hastaya antikoagulan ve antiagregan tedavi baslandi. Hastanin
bradikardilerinin de olmasi nedeni ile yogun bakima devredildi. Hastanin yogun bakimda
tedavi sonrasinda bilinci acildi fakat sag gozde pitozis, sag Ust ekstremite kas glici 1/5 olarak
gorildi. Hastanin takibinde gelisen sag Ust ekstremitedeki hareket kisithligi, pitozisi geriledi
ve dizartrisi dlizeldi. Etyolojiye yonelik olarak tetkikleri gonderildiginde hastanin PAI-1 4G-5G
tek niikleotid delesyon inversiyon mutasyonuna sahip olmasi nedeni ile tromboza yatkinhgi
saptandi.

Sonug:

Hastalarin klinik bulgularinda bozulma oldugunda 6yki ve norolojik muayene tekrar
degerlendirilmeli, fizik muayene tekrarlanmali ve gerekli tetkikler tekrar yapilmalidir.
Etyolojiye yonelik ayirici tanilar tekrar gbzden gecirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Trombis, serebellit, ataksi, dismetri
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PP-1
EPILEPSI VE HIPERAKTIVITE iLE GIDEN iKi CHD2 OLGUSU
Dr. Filiz Mihci

Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Noroloji Klinigi, Antalya
AMAC

CHD2 mutasyonu bulunan iki epileptik ensefalopatili hastanin fenotiplerinin ve
klinik bulgularinin degerlendirilmesi

OLGU SUNUMU

Olgu 1: Onalti aylik erkek hasta, febril konvilsiyon ve gelisme geriligi nedeni ile
basvurdu. izlemde afebril nobetler gelisen ve ayni zamanda hiperaktivite
bulgulari olan hastada CHD2 gen mutasyonu saptandi. ikili antiepileptik ile
nobetleri kontrol altina alindi.

Olgu 2: Dort buguk yasinda erkek hasta, dis merkezde tik hareket bozuklugu ve
hiperaktivite tanisi ile izlendigi sirada, fotosensitif miyoklonik nobetler ve
jeneralize tonik klonik nobetleri olmasi nedeniyle yapilan genetik tetkik
sonucunda CHD2 mutasyonu saptandi.

SONUC

CHD2 iliskili mutasyon sonucunda gelisen epileptik ensefalopatilerde
hiperaktivite ve tik benzeri miyoklonik nobetler ortak 6zellikleriydi. Bu durum
epileptik  ensefalopatili hastalarda CHD2 mutasyonunu 6n planda
dustindirmelidir.

Anahtar kelimeler: CHD2 mutasyon, epileptik ensefalopati, hiperaktivite
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PP-2
MIKOPLAZMA ILISKILI BiR GUILLAIN BARRE SENDROMU OLGUSU

Fatma Erk Karadeniz', Rojan Ipek?, Asuman Akar?

Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1t ABD, Diyarbakir!
Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji BD, Diyarbakir?
Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Enfeksiyon BD, Diyarbakir?

AMAC

Guillain Barre Sendromu (GBS), hizli ilerleyen, siklikla simetrik giigsiizliik, hiporefleksi ve arefleksi
ile karakterize akut inflamatuar polindropatidir. Gegirilmis bakteriyel veya viral enfeksiyonlarin
tetikledigi otoimmiin bir hastalik oldugu kabul edilmektedir. Burada solunum sistemi patojeni olarak
bilinen mikoplazma enfeksiyonunun ndrolojik komplikasyonlardan GBS ile bagvurabilecegini
vurgulamak amaciyla sunuldu.

OLGU SUNUMU

17 yasinda kiz hasta yutma giicliigii ve yiirliyememe sikayeti ile bagvurdu. Yaklagik10 giin 6nce bir {ist
solunum yolu enfeksiyonu sonrasi bacak bolgesinde agri ile birlikte gii¢siizliik, yiiriyememe ve yutma
giicliigii oldugu 6grenildi. Ozgegmis ve soygecmisi normaldi. Nérolojik muayenesinde, biling agik,
koopere, iist ekstremitelerde 4/5, alt ekstremitelerde 1/5 kas giicii olup derin tendon refleksleri
alinamadi. Babinski refleksi bilaterallakaytdi. Sistemik muayenesinde akciger sesleri dinlemekle
solunum sesinde azalma saptandi. Akut faz reaktanlarinda hafif artis gozlendi. Hastadan PA akciger
grafisi istendi. Solonum panelinde mycoplasma pneumonia-IgM pozitif saptandi. Lomber ponksiyonda,
beyin omurilik s1visi(BOS) incelemesinde hiicre goriilmedi ancak BOS proteini ytiksekti (186 mg/dL),
BOS glukozu ve klor degeri normaldi. Hastanin anti-gangliozid antikorlar1 negatif sonuglandi.
Ekokardiyografi normaldi. Lomber spinal manyetik rezonans goriintiilemede kontrast artisi tespit edildi.
Elektromiyografide motor lifleri etkileyen demyelinizasyonun eslik ettigi yaygin tip polinéropati ile
uyumluydu. Bulgular dogrultusunda GBS tanis1 konulan hastaya intra venéz immunglobulin 0,4 g/kg/giin 5
giin siireyle uygulandi. Klaritromisin tedavisi 14 giine tamamlandi. Kliniginde belirgin diizelme
gozlenen hastaya fizik tedavi rehabilitasyonu onerilerek taburcu edildi.

SONUC

Mikoplazmanm en sik neden oldugu ekstrapulmoner hastaliklardan biri nérolojik hastaliklardir. Akut
gelisen ¢ocukluk cagi kas giicsiizliiglinde GBS akla gelmeli ve solunum yetersizligi nedeniyle dikkatli

olunmalidir. Mikoplazma solunum sistemi patojeni olarak bilinse de hastalarin karsimiza GBS ilebagvurabilecegi akilda
tutulmahdir.

ANAHTAR KELIME

Cocuk, Guillain Barre Sendromu, Mikoplazma
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PP-3
MOYA-MOYA HASTALIGI iLE iLGILI BiR OLGU SUNUMU

Fatma Erk Karadeniz', Evindar Okucu', Rojan Ipek?, Salih Hattapoglu?,

Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 ABD, Diyarbakir!
Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Noroloji BD, Diyarbakir?
Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji ABD, Diyarbakir?

AMAC

Moya-Moya hastaligi (MMH) etiyolojisi bilinmeyen serebrovaskiiler hastalik olup; ¢ocuklarda serebral
inmenin nadir bir nedenidir. Cocuklarda iskemik semptomlar, yetiskinlerde hemorajik semptomlar 6n
plandadir. Burada iskemik semptomlar ile bagvuran ve nadir goriilmesi sebebiyle bir MMH olgusunu
sunmay1 amagladik.

OLGU SUNUMU

6 yasinda kiz hasta siddetli bas agrisi, sol kol ve bacakta giigsiizliik sikayetiyle hastanemize basvurdu.
Hastanin 2 yildir bag agrist oldugu, 1 ay 6nce sol kolda agr1 ve sol el parmaklarini oynatmakta zorlanma
oldugu 6grenildi. Ozgegmisinde zor dogum nedeniyle yenidogan yogun bakim iinitesinde takip edildigi
ogrenildi. Soygecmisinde Ozellik yoktu. Fizik muayenesinde sol kol proksimalinde kas giicii 3/5,
distalinde 4/5, sol bacakta 4/5 ve ataksik yiirlimesi vardi. Babinski pozitifti. Bilateral derin tendon
refleksleri artmigti. Elektromiyografi ve ekokardiyografi normaldi. Hastanin kontrastli kraniyal
manyetik rezonans (MR) goriintiilemesinde; sag frontal, paryetal ve temporal lobda akut -subakut
stiregte enfarkt ile uyumlu olabilecek diflizyon kisitlayan odaklar mevcuttu. Sol frontalde kronik enfarkt
-ensefalomalazi ile uyumlu olabilecek parankimal hacim kaybinin izlendigi alanlar da izlenmekteydi.
Serebral MR anjiografi incelemesinde, bilateral internal karotid arterler (ICA) C6 segmentten itibaren
incelmekte olup, C7 segmenti ise okliide goriiniimdeydi. Bu seviye distalinde bazal gangliyonlar
diizeyinde belirginlesmis ince kollateraller dikkati cekmekteydi. Enfeksiyoz ve vaskiilitik etyolojiye
yonelik tetkikler normal olarak sonuglandi. Bulgular dogrultusunda diger olasi sebepler diglanarak
hastaya MMH tanis1 konuldu.

SONUC

MMH’de ¢ocuklarda en yaygin klinik; fokal defisit, parestezi ve ndbetler goriilen serebral iskemi
ataklaridir. MMH tanisi, serebrovaskiiler hastaligin diger nedenleri dislanarak konulur. Goriintiilemede
stenoz veya okllizyona eslik eden kollateral vaskiiler yapilar varliginda MMH ayiric1 tanida
disiiniilmelidir. MR anjiyografide tipik olarak ICA tepe kisminda daralarak olusan okliizyon ve
sonrasinda serpinjindz-agsi1 goriiniimde kollateral vaskiiler yapilar goriilmektedir. MMH, pediatrik yas
grubunda nadir goriilen iskemik semptomlarin ayiric1 tanisinda diistiniilmesi gereken bir tanidir.

ANAHTAR KELIME

Bas agrisi, Kas giigsiizligi, MMH
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PP-4

OPSOKLONUS, MYOKLONUS SENDROMU iLE PREZENTE OLAN BiR
NOROBLASTOM OLGUSU

Fatma Erk Karadeniz', Giilhavin Magin',Rojan ipek?, Salih Hattapoglu?,

Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 ABD, Diyarbakir!
Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji BD, Diyarbakir?
Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji ABD, Diyarbakir?

AMAC

Opsoklonus-Myoklonus  Sendromu (OMS) her yone kaotik g6z hareketleri, govde ve
ekstremitelerdemyoklonik atimlar, ataksi ve davranis degisikligi olarak tanimlanan ender bir
bozukluktur. Patogenezi tam olarak bilinmemekle birlikte en sikotoimmunitesuglanmaktadir. Cocukluk
caginda noroblastom (NB) ile sik birlikteligi olup; NB’li ¢ocuklarin %2-3’tinde OMS saptanirken,
OMS’li ¢ocuklarda NB goriilme oran1 %50-80°dir. Burada Opsoklonusmiyoklonus ile bagvuran bir
hastada ayirici tanida néroblastom olabilecegi akilda tutulmalidir.

OLGU SUNUMU

15 aylik kiz hasta aniden gelisen 10 giindiir olan goézlerinde kayma, ellerinde titreme, yiiriimede
bozukluk sikayetleriylebasvurdu. Ozgegmisi ve soygecmisi normaldi. Fizik muayenede vertikal,
horizontal g6z hareketleri, genis tabanli ataksik yiiriiytisii, sik diisme ve ekstremitelerdemyokloniler
disinda diger muayeneleri normaldi. Hastanin ataksive miyoklonusetiyolojisine yonelik tetkikleri
planlandi. EEG normaldi. Toraksbilgisayarli tomografisi (BT),kraniyal ve spinal manyetik
rezonansi(MR) normal saptandi.Hastaya OMS tedavisi amaciyla igin intravendzimmunoglobulin
verildi. Verilen tedaviye yetersiz yanit alinmasi {izerine batin ultrason normal olmasina ragmen batinBT
istendi. Sol siirrenal bez lojunda 15 mm ¢apinda kalsifikasyon odaklari kitlesel igeren lezyon izlendi.
Hastaya c¢ekilen batin MR’da; sol siirrenalloj komsulugunda T2 hiperintens,difiizyon kisitlamasi
gdsteren yaklasik 20x15 mm boyutunda kitle lezyonu izlendi. Onplanda NB diisiiniilerek ek tetkiklerde
vanilmandelik asit: 10,7 mg/g kreatinin, homovalinik asit: 19,5 mg/g kreatinin saptandi. Kitleden alinan
biyopside histopatolojik olarak NB tanis1 dogrulandi. Hasta Cocuk Hematoloji ve Onkoloji bdliimiine
sevk edildi.

SONUC

OMS ile bagvuran tiim hastalarda gerekirse ileri tetkiklerleNB varligi arastirilmalidir. Ciinkii OMS
pediatrikparaneoplastik sendromlarin prototipidir ve NB ile siki birlikteligi vardir. Hastaya OMS
tedavisi NB’den bagimsiz olarak ayrica verilmelidir.Sik goriilen ve farkli kliniklerle prezente olan
noroblastik tiimorlerin epidemiyolojik ve klinik 6zelliklerinin iyi taninmasi 6nemlidir.

ANAHTAR KELIME

Cocuk, opsoklonus-myoklonus Sendromu, néroblastom,
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TOPIRAMATIN NADIiR GORULEN YAN ETKIiSi:DELIRYUM
Fatma Erk Karadeniz', Evindar Okur', Rojan Ipek?,

Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1t ABD, Diyarbakir!
Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji BD, Diyarbakir?

GIRIS
Cocukluk caginda klasik antiepileptikler ile kontrol altina alinamayan durumlarda yeni antiepileptik
ilaglara gereksinim duyulmaktadir. Bunlardan genis spektrumlu antiepileptik ilaglardan biri de

topiramatdir. Antiepileptik ilaglarin santral sinir sistemi {izerine norotoksik etkileri olabilmektedir.
Burada topiramat kullanimi sonrasi nadir goriilen deliryumtablosunda bir olguyu sunmay1 amagladik.

OLGU SUNUMU

4 yaginda kiz hasta konviilziyon sikayeti ile ¢ocuk acil servisimize bagvurdu. Hastanin yapilan
tetkiklerinde hiponatremi tespit edilmesi lizerine hastaya sodyum destegi verilerek ndbet kontrolii
saglandi. Ozgeg¢misinde epilepsi ve hipotroidi sebebiyle yaklasik bir yildan beri levatiresetam, yedi
aydan beri ise levotiron tedavisi aldig1 ve obezite nedeniyle Cocuk Endokrin bdliimiinde takip edildigi
Ogrenildi. Soygegmisi normaldi. Obez goriiniimde olan hastanin nérolojik muayenesi normaldi.
Hiponatremi etiyolojisine yonelik yapilan tetkikler sonucunda Cocuk Endokrin boliimii tarafindan
levetiresatam ilacina bagl uygunsuz ADH sendromu olabilecegi diisiiniildii. Hastanin kontrollii bir
sekilde levetiresetam tedavisi azaltilarak topiramat tedavisine gegildi. Hasta taburcu olduktan bir hafta
sonra Cocuk Noroloji poliklinigine ilag kullanimindan bir saat sonra baglayan saldirganlik, bagirma ve
aglama ataklarinin olmasi {izerine bagvurdu. Bakilan elektroensefalografide zemin aktivitesi
anormallikleri gdzlendi. Laboratuvar bulgulari normal olan hastaya serebral goriintiileme hasta
ajitasyonu nedeniyle ¢ekilemedi. Klobazam tedavisi sonrasi herhangi bir yan etki goriilmemesi iizerine
poliklinik kontrolii 6nerilerek taburcu edildi.

SONUC

Topiramat ilacinin santral sinir sistemi iizerine sedasyon gibi bilinen yan etkilerinin yan1 sira nadir de
olsa deliryum tablosu dayapabilecegi akilda tutulmalidir.

ANAHTAR KELIME

Deliryum, ndbet, topiramat
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VENOQOZ SINUS TROMBOZU ILE PREZENTE OLAN BiR NOROBEHCET OLGUSU
Fatma Erk Karadeniz', Rojan Ipek?, Sezgin Sahin®, Ozgiir Kasapgopur?

Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1t ABD, Diyarbakr!
Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji BD, Diyarbakir?

Istanbul Universitesi Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Romatoloji BD, istanbul®

AMAC

Behget Hastaligi(BH) bircok organ ve sistemi etkileyen otoinflamatuar bir hastaliktir. Hastalarin sadece
%31 ilk olarak ndrobehget bulgular ile prezente olmaktadir. Burada siniis ven trombozu(SVT) tespit
edilen ve diisiik molekiil agirlikli heparin (DMAH) tedavisine direng gdsteren norobehget tanisi alan
olguyu sunmay1 amagcladik.

OLGU SUNUMU

11 yasinda erkek hasta bas agrisi, bulanik gorme ve ¢ift gérme sikayeti ile Cocuk Noroloji
poliklinigimize basgvurdu. Yaklasik 15 giinden beri bas agrisi sikayeti olan hastanin agrisinin devamli
oldugu agri kesici ile gegmedigi, bulant1 ve kusmanin eslik ettigi 6grenildi. Ozgegmisinde 2 yil boyunca
gezici tarzda artrit ve oral aft sikayetleri ile romatolojik hastaliklara yonelik tetkik edildigi ancak net bir
tanisimin olmadig belirtildi. Soygegmisinde 6zellik yoktu. Sikayetlerinin devam etmesi iizerine ¢ekilen
kraniyal manyetik rezonans (MR) goriintileme ve MR venografi’de SVT tespit edilmesi iizerine
klinigimize yatis1 yapildi. Muayenesinde yaygin oral aftlari, bilateral grade 3 papil 6dem ve diplopisi
vardi. Lomber ponksiyonu yapilan hastanin BOS glukoz 68 mg/dl ve proteini 290 mg/dl idi.
Laboratuvar tetkiklerinde sedim 60mm/h, C4/C3 normal, vaskiilit markerlari, trombofili paneli,
bakteriyel ve viral enfeksiyoz tetkikleri normal olarak sonuglandi. Schirmer testi ve paterji testi
negatifti. Ancak gz muaynesinde iiveit tespit edilmesi lizerine gonderilen HLA B51 genetik testi pozitif
saptandi. Kranial MR ve MR venografide sag transvers siniis ve sigmoid siniiste sinyal kayb1 mevcut
olup siniis ven trombozu seklinde raporlandi. Norobehget (NB) olarak degerlendirilen hastada DMAH
tedavisine iyi yanit alinmadigindan Cocuk Romatoloji boliimiine sevk edildi. DMAH tedavisine
metilprednizolon ve azotiopiirin tedavisi eklenip poliklinik kontrolii nerilerek taburcu edildi.

SONUC

BH, etiyolojisi bilinmeyen, oral ve genital iilserler, cilt ve oftalmolojik bulgularin gozlendigi
multisitemik, inflamatuvar, tekrarlayici bir hastaliktir. NB ise santralsinir sistemi tutulumunun oldugu
hastaligin klinik bir formudur. SSS tutulumu heniiz BH tanisi1 almamis vakalarda hastaneye ilk basvuru
sebebi olabilir.

ANAHTAR KELIME

Bas agrisi, NoroBehget, Siniis ven trombozu
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INTRAKRANIAL HiPOTANSIYONA BAGLI BASAGRISINDA EPIDURAL KAN YAMASI TEDAVISI

Kiymet Kecelioglu Binnetoglu?, Dilan Tas?, Galip Emre Kilicaslan?, Burcu Karakayali %, ismail
Hakki Akbeyaz!, Olcay Unver?, Elif Acar Arslan?, Dilsad Tiirkdogan?

IMarmara Universitesi Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari
A.B.D., Cocuk Norolojisi B.D

2Marmara Universitesi Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Anestezi ve Reanimasyon
A.B.D.

AMAGC

Epidural Kan Yamasi (EKY), dural yirtigi kapatmak ve beyin omurilik sivisi (BOS) sizintisini
durdurmak amaciyla otolog kanin epidural bosluga enjeksiyonudur. Bu bildiriyi sunma
amacimiz Intrakranial hipotansiyona sekonder gelisen, konservatif tedaviye direncli
basagrilarinda EKY’nin klinikte kullaniminin 6nemine deginmektir.

OLGU SUNUMU

17 yasinda kiz hastamiz 2 yildir psédotimor serebri tanisiyla klinigimizde izlenmekte olup bu
strecte 2 kere lomber ponksiyon (LP) islemi yapilmisti. Son LP islemi 2 yil 6nce
gerceklesmisti. Bu sirecte takiplerinde papil ddemi normale dénmius ancak bas agrilasi
sikayeti donemsel olarak izleminde vardi. Asetazolamid ve Topiramat tedavileri 2 yildir
dizenli olarak kullanmakta idi.

Hastamiz son 15 giindiir olan, oturmak ve ayaga kalkmakla siddetlenen , kusma ve kilo
kaybinin eslik ettigi bas agrisi sikayeti ile basvurdu. Fizik muayenesinde dehidrate olup
norolojik muayenesi normaldi. Hastanin kranial ve spinal MR gorintilemeleri normal olarak
raporlandi.

Term AGA dogan, asilari tam olan, néromotor gelisimi normal ilerleyen hastamizin kaza
gecirme ve operasyon oykisl yoktu

KLINiK SEYiR

Hasta genel durum bozuklugu nedeniyle yatirildi. Kullanmakta oldugu Asetazolamid ve
Topiramat tedavileri sonlandirildi. Yatak istirahati, IV hidrasyon, Parasetamol, ibuprofen,
Kafein, Kodein tedavilerine direncli pozisyonel olarak degisen bas agrisi devam eden hastaya
10. Ginlin sonunda Anestezi bolimu tarafindan L3-L4 Epidural bolgeye yama islemi
(hastanin kendi kant ile-15 cc) uygulandi.
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Hasta islemden hemen sonra dramatik sekilde bas agrisinin gectigini ifade etti. Tedavi sonrasi
islem alaninda agrisi ve hafif meningismusu mevcuttu.

islemden sonra sag bacak L4-L5 dermatom sahasinda karincalanma ve uyusma sikayeti
gelisti. 5 glin icinde mobilizasyonu saglanan hasta taburcu edildi. Sirt agrisi, sag bacakta
karincalanma, topallama sikayetleri 1 ay icinde agri kesici ve fizyoterapi destegi ile tamamen
geriledi.

SONUC

Hastamizin oykuisitinde tekrarlayan LP olmasi, Acetazolamid ve Topiramat tedavileri almasi ve
pozisyonel olarak degisen bas agrisinin olmasi intrakranial hipotansiyona bagli basagrisi
dustndlirmustir. Hastaya oncelikle konservatif yaklasilarak klasik tedaviler uygulanmistir
ancak yanit alinamamistir. Bunun (izerine invazif bir ydontem olan EKY yontemi hastaya
uygulanmistir. Hasta islemden hemen sonra bas agrilarindan kurtulmustur ve bas agrisi
tekrar etmemistir. islem sonrasinda komplikasyon gelismis ancak konservatif izlenmis ve
tamamen gerilemistir.

Epidural kan yamasi, konservatif yontemler ile giderilemeyen intrakranial hipotansiyona bagli
basagrilarinda gerekli bir tedavi yontemi olarak akilda tutulmaldir.

Anahtar kelimeler: intrakranial Hipotansiyon, Epidural Kan Yamasi, Basagrisi Tedavisi
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Sistemik Lupus Eritematozus ve Marfan Sendromlu Olguda Noropsikiyatrik Tutulum:
Moyamoya Hastahgi

Yazarlar: Ahmet Girgeg, Ayse Balat
Sunan yazar: Ahmet Girgeg
Kurum: Gaziantep Univeristesi Tip Fakiiltesi Cocuk Romatoloji

Amag: Sistemik lupus eritematozus (SLE), tiim sistemleri etkileyebilen kronik otoimmiin bir
hastaliktir. Hastalarin yaklagik tigte ikisinde ndropsikiyatrik tutulum goriilebilmektedir. SLE
ile Marfan sendromu birlikte goriilebilir. Bu yazida SLE ve Marfan sendromu zeminde gelisen
moyamoya hastaligi sunulmaktadir.

Olgu sunumu: Oncesinde tamamen saglikli olan on dért yasinda Suriye uyruklu kiz hastanin
Oykiisiinde; son bir yildir ataklar halinde her iki kolda gii¢ kaybi, uyusma, gdzde kayma ve
fizik muayenede sol yiizde nazolabial sulkusda silinme, gévdede makiilopapiiler basmakla
solmayan yaygin dokiintiileri mevcuttu(Resim1,2). Diger sistem muayenelerinde patolojik
bulguya rastlanmadi. Bakilan tetkiklerinde lokopeni, lenfopeni, akut faz reaktanlarinda
yiikseklik, antiniikleer antikor (ANA) ve direk coombs testi pozitif, kompleman C4 yasa gore
diistik saptandi. Yapilan ekokardiyografide asendan aorta 23mm olup ( Z skoru:3.3) aort kokii
dilatasyonu saptandi. Hastanin genetik tetkikinde fibrilin-1 (FBN1) geninde ekzon 25'te
(c.2930T>G) (p.Met977Arg) ve (c.347-1G>C) heterozigot patojen mutasyon saptandi.
Hastanin santral sinir sistemi tutulumu acisindan yapilan goriintiileme tetkiklerinde
beyin manyetik rezonans goriintiilemede (MRG); her ikiserebral hemisferde, bazal
ganglionlarda T2 ve FLAIR sekanslarda heterojen sinyal artis1, iskemik gliottik odak saptandi.
MR anjiografide ise; sag anterior serebral arter(ACA) A1 segmenti hipoplazik, sag orta serebral
arterde (MCA) M1 ve M2 de akim izlenmemis, M3 ve M4 dallar1 sola gore belirgin ince, sag
internal karotid arterde (ICA) ve baziller arterde darlik izlendi. Hastaya dijital subtraksiyon
anjiografisi (DSA) yapildi. Tiim serebral arterlerde moyamoya ile uyumlu ileri diizey kollateral
vaskiilarizasyona bagli ‘sigara dumani goriintiisii’ gozlendi(Resim 3). Hastaya SLE ve Marfan
sendromuna bagli gelisen moyamoya hastalig1 tanist konuldu. Tedavisi ¢ocuk romatoloji,
cocuk endokrinoloji ve c¢ocuk kardiyoloji tarafindan multidisipliner olarak diizenlendi.
Takibinde hastada stroke gelisti. acil miidahle zamanin1 gecirdigi i¢in miidahale edilmedi.
Cerrahi tedavi imkaninida kaybetmis oldu. Kuadriplejik olarak takip edildi. Hasta bobrek
yetmezligi ve sepsis nedeniyle exitus oldu.

Resim1: makiilopapuler dokiintii, Resim 2: Alt extremitede kronik dokiintii, Resim3:DSA da
sigara dumani1 goriintiisti
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Sonu¢: Moyamoya hastaligi, intrakraniyal biliylik arterlerin ilerleyici daralmasit ve
kollaterallerinin gelisimi ile karakterizedir. Genetik ve romatolojik hastalilar etyolojide yer
alabilmektedir. Erken donemde DSA yapilmasi hem tani1 hem de tedavinin planlanmasinda
yardimci olacaktir.

Anahtar kelimeler: Sistemik lupus eritematozus, Marfan sedromu, moyamoya hastaligi,
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ilerleyici yiiriiyiis bozuklugu ve ataksi ile bagvuran Charlevoix-Saguenayin Otozomal Resesif
Spastik Ataksisi (ARSACS)-Dért Olgu Sunumu

Ozlem Ersoy', Ezgi Caglar?, Meltem Cobanogullar1 Direk?, Mustafa Kémiir?, Cetin Okuyaz?
"Mersin Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Nérolojisi, Mersin, Tiirkiye
2Mersin Universitesi T1p Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dal1, Mersin, Tiirkiye

Ozet:

GIRIS: Erken baslangigli spastisite, serebellar ataksi ve sensorimotor periferik noropati ile karakterize
norodejeneratif bir hastalik olan Charlevoix-Saguenayin otozomal resesif spastik ataksisi (ARSACS),
SACS genindeki (13q11) otozomal resesif mutasyon sonucu gelisir. Cocuklar genellikle siit cocuklugu
doneminde kadar asemptomatik olsalar da, hastalik yavas ilerleyicidir. Beyin MRG’de siiperior
serebellar vermis atrofisi ve pons ile ilgili anormallikler siklikla tespit edilmektedir. Ilerleyici yiiriiyiis
bozuklugu ve ataksi ile tetkik edilen 4 olgumuzun klinik, EMG ve ndrogoriintiileme bulgularinin

sunulmasi amaglanmaistir.

Olgu: iki aileden 3 kiz 1 erkek toplam 4 hastamizin bagvuru yaslar1 4-14 arasinda degismekteydi. Tiim
hastalarimiz yiiriimeye basladiklar1 donemde bir problem yokken ilerleyen yaslarda baglayan ve
ilerleyici seyir gosteren yiiriimede zorluk ve dengesizlik sikayeti ile bagvurdu. Perinatal donemde
herhangi bir 6zellik, yenidogan yogu bakim takibi veya hipoksi Oykiileri yoktu. Zamanla motor
gelisimlerinin bozuldugu ve yasitlarima gore geri kaldiklart ve ataksik yliriiylislerinin belirginlestigi
goriildii. Tiim hastalarimizin soygegmisinde akrabalik vardi. Bir hastamizin ailesinde nérolojik hastalik
Oykiisii yoktu, diger 3 hastamizin 2’si kardes digeri kuzenleriydi. Norolojik muayene de tiim
hastalarimizda ataksik yliriiyiis ile beraber serebellar bulgular pozitif olarak goriilmiis olup 4 yasinda ki
olgumuzun bulgular1 digerlerine gore daha silikti. DTR’leri artmig ve alt ekstremitede spastisite
mevcuttu. EMG tiim hastalara yapilmisti, demiyelinizasyonun daha hakim oldugu sensorimotor tipte
polindropati tespit edildi. Beyin MRG 3 hastamizda goriildii ponsta bilateral paramedian lokalizasyonda
T2A ve FLAIR incelemede silik lineer hipointens ¢izgilenmeler ve siiperior serebellar vermiste hafif
atrofi saptandi. iki hastann WES sonucunda SACS geninde homozigot mutasyon tespit edilmesi
iizerine Charlevoix Saguenay otozomal resesif spastik ataksi olarak kabul edildi. Diger iki hastadan de
kardes ve kuzen olmasi dolayisiyla bilinen gen mutasyon analizi istendi. SACS geninde homozigot

mutasyon tespit edildi.

Sonug: Son yillarda ataksi etiyolojisinde ARSACS tiim diinyada giderek daha fazla tanimlanmaktadir.
Ozellikle dogumda normal, baslangicta yiiriiyiis problemi ve motor geriligi belirgin olmayan hastalarda
ilerleyici piramidal, serebellar bulgular ile birlikte ataksi varliginda sinir iletimi ve ndrogoriintiileme
calismalart yapilmali, tanidan siiphelenilen durumlarda SACS gen mutasyon analizi akilda

bulundurulmalidir.
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Semptomdan Taniya: Konversiyon, Orta Serebral Arter Enfarktiisii, Subaraknoid Kanama

Ezgi Caglar', Meltem Cobanogullari Direk!, Mustafa Kémir®, Anil Ozgiir?, Cetin Okuyaz®

1- Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Mersin
2- Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Bilim Dali, Mersin

Amag:

Cocukluk ¢agi fokal epilepsisinde travma, kanama, santral sinir sisteminin yapisal anomalileri,
beyin timor, vaskiler anomaliler etyolojide rol oynamaktadir. Eriskinlerde sik gorilen inme
cocuk yas grubunda (%1-5) daha nadir gorilmektedir. Hastalarda inme etyolojisinde kalp
anomalileri, vaskilopatiler, hematolojik anormallikler, travma ve genetik etkenler
bulunmaktadir. Bu olguda sag kolda gigsiizliik ve konusma gulgligl ¢eken MCA enfakht
saptanan bir hasta sunulmustur.

Olgu:

Hastanin iki glin 6nce agizda saga kayma ve seyirme seklinde atmasi olmus. Takibinde
konusma gliclligi, sag kolda uyusma ve bayilayazma nedeni ile dis merkez aciline basvurmus.
Hastanin serebral BT’si cekilmis normal saptanmis ve konversiyon olarak degerlendirilip
taburcu edilmis. Hasta acil servisimiz basvurusunda tek kelimelik ciimle kuruyordu. Elinde
uyusukluk ve glgsizliik vardi. Sag Ust ekstremite kas glici 4/5’ti. Hastanin ¢ekilen beyin
diffuzyon MRG’sinde sol MCA enfarkt saptandi ve hasta ¢ocuk néroloji servisine yatirildi.
Hastaya fokal ndbet nedeni ile antiepileptik tedavi olarak levesiretam tedavisi, enfarkta
yonelik olarakta tedavi dozunda enoksaparin sodyum baslandi. Etyolojiye yonelik tetkikler
gonderildi. Hasta tedavi dozundan profilaksi dozuna gectiginde taburcu edildi. Hastane
¢ikisinda yan etkiler ve dikkat edilmesi gerekenler hakkinda detayli bilgi verildi.
Taburculugundan 15 gilin sonra hastanin gece yarisi tekrar ylizde seyirme seklinde nobeti
olmasi, sag el ve ayaginda uyusma baslamasi lizerine tekrar acilimize basvurdu. Hastanin fizik
muayenesinde taburculugunda diizelen sag el kas glicti 3/5 olarak degerlendirildi. Hastanin
enfakt agisindan ¢ekilen beyin MRG’sinde yeni enfakt alani gozlenmedi. Hastanin dykistinde
su kaydiragindan kayarken basina darbe aldigi 6grenildi. Cekilen beyin BT’sinde sol parietalde
sulkusta subaraknoid kanama ile uyumlu gériniim saptandi. Hastanin tedavisi kesilerek
serviste takibe alind..

Sonug:

Hastanin semtpomlari ayni bile olsa ayirici tani dikkatlice yapilmalidir. Konversiyon bozuklugu
distintilen hastalarda organik nedenler atlanmamalidir. inme ile takip edilen hastalarda her
zaman olayin tekrarlama riski mevcuttur. Fakat tedaviye bagli komplikasyonlar ve hastanin
her an kanamaya olan yatkinligi da akilda tutulmaldir. Tedavi esnasinda travmalara karsi
hastalar mutlaka uyarilmahdir.

Anahtar Kelimeler: MCA, Enfakt, Kanama, Konversiyon



