20. Ulusal Cocuk Nérolojisi Kongresi

nébet, biiyiime-gelisme geriligi ile bagvuran hastalarda homosisteinemive
hidrosefali de eslik edivorsa MTHFR eksikligi akilda tutulmalidir.

Anahtar kelimeler:MTHFR eksikligi, hidrosefali, homosisteinemi
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Amag: Molibden kofakiér eksikligi otozomal resesif gecis gdsteren
nadir bir nérometabolik hastaliktir. Tipik olarak yenidogan déneminde
direncli nébetler, gelisme geriligi ve beslenme gii¢liigii ile kendini gésterir.
Burada molibden kofaktér eksikligi tams: konulan 2 ve 4 yaglannda Irak
uyruklu iki kadin hasta sunulmustur.

Olgular: Epilepsi-serebral palsi tanilar ile {ilkelerinde takip edilen 2 ve
4 yaginda iki kadin hasta nébet gecirme sikayeti ile basvurdu. iki hasta-
ninda fizik muayenelerinde belirgin spastik ve malnutre olduklan gériildii.
Beyin MR gériintilemelerinde serebral atrofileri, beyaz cevherde vaygin
kistik ve gliotik lezyonlan mevcuttu. Serum trik asit diizeyleri diigiik sap-
tanan hastalarin MOCSZ genlerinde mutasyon saptandi ve molibden ko-
faktor eksikligi tamsi konuldu.

Sonug: Molibden kofaktdr eksiklii nadir rastlanan bir hastalktr.
Yenidogan déneminde baglayan direncli epilepsi, beyin MRG de aftro-
fi/kistik lezyonlar ve {irik asit diistikliigii saptanan hastalarda 6n planda
diistintilmelidir.

Anahtar kelimeler:molibden, Grik asit, epilepsi
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SUT COCUKLUGU DONEMINDE NOBETIN NADIR BIR
NEDENi: KOBALAMIN C DEFEKTI

Ozan Kocak'
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Referans Numarasi: 239

Amac: Kobalamin (vitamin B12) biiylime ve gelisme igin gok 6nemli
bir vitamindir. Kobalamin eksikliginin en sik nedeni vetersiz ahmdir, ancak
altta kalitsal hastaliklarda olabilir. Kobalamin C eksikligi, en sik rastlanan
kobalamin metabolizmasi bozuklugudur. Nérolojik belirtiler kobalamin
eksikliginin ilk bulgusu olabilir. Bu vakada nébet ile gelen Kobalamin C
defekti saptanan bir hasta sunulmustur.

Olgu: 4 aylik kadin hasta, nébet sikayeti ile bagvurdu. Fizik muayene-
de, cildi soluktu, bag cevresi 10. persentildeydi. Laboratuvar inceleme-
sinde: hemoglobin 5,3 g/dL; MCV 97,9 fL; l&kosit 6,000/mm? trombo-
sitler 677,000/mm?®; serum B12 vitamini 1,326 pg/mL; folik asit> 24 ng/
mL ve plazma homosistein> 50 mol/L (normal: 5-12 mol/L) saptandi.

Limak Babylon Hotel, KKTC

Ekokardiyografide, sol ventrikiilde dilate kardivomiyopati saptanirken,
géz muayenesinde bilateral retinopati gézlendi. Bu bulgular ile vitamin
B12 metabolizmasi bozuklugu diigliniild{i ve hasta ileri tetkik ve tedavi
icin bagka bir saglik merkezine yénlendirildi. Tani kobalamin C defekt
olarak dogruland.

Sonug: Ozellikle siit cocuklufiu déneminde nébet ile gelen ve makro-
siter anemisi olan hastalarda, B12 vitamininin normal/yiiksek ve ho-
mosistein vefveya metil malonik asit dizeylerinin yiiksek saptanmasi
Kobalamin C defekti agisindan uyanc bulgular olarak hatirlanmalidir,
Anahtar kelimeler:b12, kobalamin, nébet
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GCOCUKLUK CAGI BASLANGIGLI MULTIPLE SKLEROZ
OLGULARINDA RADYOLOJIK GORUNTULEME VE
STATIK POSTUROGRAFi BULGULARI

Bahadir Konugkan', ismail Solmaz’, Gérkem ErtugruF,

Rahsan Gogmen?, Nesibe Gevher Eroglu Ertugrul’, Songiil Aksoy?,
Hatice Kader Karli Oguz?, Banu Anlar’

"Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Sagiligi ve Hastaliklan Anabilim Dal Cocuk
Néroloji Bilim Dali

“Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Radyolaji Anabilim Dal

Hacettepe Universitesi Sadlik Bilimleri Fakiiltesi Odyoloji Anabilim Dali

Amacg: Cocukluk gagi MS olgulannda hastalarn fonksiyonel dengele-
rinin degerlendirilerek subklinik bozukluklann tespit edilmesi ve bu bulgu-
lanin manyetik rezonans gérintilleme (MRG) ile korelasyonu amaclandi.

Yontem: Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji bilim
dalinda 12-16 yag arasi taru almig 7 MS hastasi calismaya dahil edildi.
Yas ortalamasi 18,5 olan hastalann 5'kiz 2'si erkekti. Tiimi ataklarla sey-
reden MS alt tipinde olan hastalarin 2'si glatiramer asetat, 5'i beta interfe-
ron kullanmaktayd: ve ortalama EDSS skoru ('di. Fonksiyonel dengeleri-
nin degerlendirilmesi amaciyla modifiyve denge duyu interaksivonu klinik
testi, stabilite sinirlan, ritmik agirhk aktarma, cémelerek agirlik tasima, tek
tarafli durus, otur-kalk, diiz viiriime, tandemn yiirQyiis, adim/huzh dénme,
adim yukari/asad, 6ne hamle testleri yapild:.

Bulgular: Yapilan testler sonucunda tiim hastalanin statik denge alt
testlerinden aldiklan puanlar, normal referans araligina gére anlamh di-
zeyde diisiik bulundu. Hastalarin MRG incelemelerinde daha ¢ok peri-
ventrikiler, subkortikal ve korpus kallosum etrafinda vodgunlasan kronik
lezyonlar gorildd. Lezyon yikil ve yerlesimi ile test degerlerinin korelas-
yonu yapildi.

Sonug: Cocukluk ¢aginda ataklar sonrasi hastalann tamamen iyilestigi
diisiiniilse de ashinda klinige yansimayan fonksivonel denge bozukluk-
lan siktir ve bunlar MRG ile korelasyon gésterir. Bu alanda daha genig
kapsamli cahigmalar gerekmekle birlikte bu caligma hastalidin takibinde
fonksiyonel dengelerinin degerlendirilerek erken rehabilitasyon programi-
na baslanmasi gerektigini ortaya koymustur.

Anahtar kelimeler:Multiple Skleroz, Denge, Postiirografi

Referans Numarasi: 240

P-187

BEYIN SAPI VE SPINAL KORD TUTULUMU YUKSEK
LAKTAT SEVIYESI ILE SEYREDEN LOKOENSEFALOPATI
OLGU SUNUMU

Meltem Direk', Cetin Okuyaz'
"Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néiroloji Bilim Dali

Referans Numarasi: 241

Beyin sap1 ve spinal kord tutulumu yiiksek laktat seviyesi ile seyreden
otozomal resesif gecigli bir hastaliktir. Mitokondriyal tRNA sentetazi kod-
layan DARSZ geninde mutasyon vardir. LBSL serebellar, piramidal ve
posterior kord disfonksiyonu ile karakterizedir. Literatiirde az sayida olgu
bildirilmigtir. Bu sunumda, 14 vaginda yiirimede dengesizlik nedeniyle

-
9
=
o
[11]
.
%
]
o




