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COCUKLUK CAGININ AGIR EPILEPTIK ENSEFALOPATI
OLGUSU: FEBRIL ENFEKSIYON iLi$KiLi EPILEPSI
SENDROMU (FIRES)
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'Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ege Tip Fakiiltesi, [zmir

“Cocuk Yodun Bakim Bilim Dali, Ege Tip Fakiiltesi, lzmir

Girig: Febril enfeksiyon iligkili epilepsi sendromu (FIRES) normal néro-
motor gelisim gosteren okul dénemi ¢ocuklan etkileyen, refrakter status
epileptikus (RSE) tablosu ardindan adir nérolojik sekelller ve direngli epi-
lepsi gelisen olasi immun aracih bir epileptik ensefalopati sendromudur.

Olgu: Saglikh 11 yasinda erkek okul cocudu ates yiiksekligi ardindan
biling diizeyinde defisiklik ve nébetler ile yatinldi. Enfeksiyéz, toksik, me-
tabolik, immun, genetik tefkikleri ve kraniyval MRG incelemesi ile spesifik
bir 6n tar olugturulamadi. FIRES 6n tanisi ile diglama tanisi olarak konul-
du. FIRES akut evresinde antiepileptik tedavileri seri EEG incelemeleri
ile yénetilerek kisa siireli bérst-supresyon siireci ardindan ketojenik diet
uygulamasi ve kannabinoid tedavisi baglatldi. EEG'de elektriksel status
epileptikus ve multifokal epileptiform EEG anormallikleri izlendi. FIRES
subakut evresinde 2-4 saat siireli febril status ataklan midazolam ve
levetirasetam boluslan ile yénetildi. FIRES kronik fazina olgunun gecisi
ardindan trakeostomi ile ev tipi ventilatdr uygulamas: ile yatisimin 97. gii-
niinde poliklinik takipleri planlanarak hastane cikisi saglanmustir,

Tartisma: FIRES tanih olgulann %10'u kontrol edilemeyen RSE ile
akut evrede exitus olmaktadir ve vasayanlann 1/3 ‘0 davranig ve dil kulla-
nimina ait problemlerinin eslik edebildigi sinir zeka seviyesinde yasamla-
rint strdiirebilirler. Olgumuz etrafa farkindaligin basladig ve pozisyon ile
oturma fonksiyonu sadlanmus bir nérolojik sevive ile eve génderilmistir,
Erken fiziksel ve biligsel tedavi rehabilitasyonu prograrm baglatilmistir.
Anahtar kelimeler:Febril Enfeksiyon lligkili Epilepsi Sendromu, refrakter status
epileptikus, ketojenik divet, kannabinoid
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HIPOTONIK INFANTIN NADIR BiR SEBEBI FARBER
HASTALIGI
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Metabolik hastaliklar; bir enzim, reseptér, tagiyicl veya yapisal elema-
min fonksiyonunu bozan mekanizmalar sonucunda goriilen, birgok sis-
temi etkileyen ve ciddi klinik bulgulara neden olan hastaliklar grubudur.
Asemptomatik olabilecekleri gibi liimciil tablolarla da klinige yansiyabi-
lirler, Farber hastaliim ASAH1 gen mutasyonuna bagl, otozomal resesif
kalitilan, asid seramidaz eksikligini neden oldudu lizozomal depo hasta-
ligadur. Birinci derece kuzen evlilijinden term 3360 gr dogan, postanatal
4. Ayinda bag tutamama, eklem hareketlerinde kisithlik ve agri nedeniyle
gocuk néroloji poliklinigine bagvuran kiz hastanin, éykiisiinde hastanin
postnatal 2. giiniinden beri kalin sesli aglamas: oldugu ve 2. ayinda bagim
tutabildigi fakat 3 ayhk oldugunda bas tutmasinin kayboldugu 8grenildi.
Eklern hareketlerinde kisitlanma ve adninin kas degil eklem kaynakl oldu-
gu diisiiniildi. On tanida farber hastahid diistiniilerek genetik analiz yapil-
di. 6. Ayinda sonuglanan genetik analizinde ASAH 1 geni; NM_177924.4
¢.383 G=>C (p. G128A) (P Gly128Ala) homozigot saptanan hastanin
Farber tanisi kanitilandi. Takiplerinde hastanin bilateral kulak arkasinda
coklu en biiyligii 1x1 em, dirsek, el biledi, metakarpofalengial eklemle-
rinde, proksimal interfalengial eklemlerinde, ayak bileginde, dizlerde ve
vertebral kolon {izerinde cok miktarda milimetrik cilt alt nodiilleri ortaya
ikt Farber oldukca nadir gériilen bir hastaliktir, tarus1 dikkatli gézlemle
ve bilgive dayali olarak kolaylikla konulabilir. Akraba evliliklerinin sik go-
riildigii Gilkemnizde otozomal resesif kalitilan farber hastahidi; hipotonisite,
kalin sesle aglama, ciltte ve eklem yiizeylerinde nodular lezyonlan olan
hastalarda ayinec tanuda hekimlerin aklina gelmelidir.

Anahtar kelimeler:farber, hipotonik, ASAH1, asit seramidaz
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Girig: Onikomadezis proksimal tirnak vatagindan baslayarak tirnak
plafinin tamamen ayrilmasi veya kismi kaybi olarak tarumlanmaktadir,
Genellikle sistemik, dermatolojik hastaliklara, travmaya ve ilaglara bagh
geligebilir. Levetirasetam cocukluk caginda ivi tolere edilen yeni kugak
antiepileptik bir ilag olup az sayida dermatolojik yan etki bildirilmistir.
Bu sunumda epilepsi tanis konularak levetirasetam kullanan hastalarda
ortaya ¢ikan onikomadezisli 6 olgu sunulmustur. Olgularin tamaminda
kompleks parsiyel tipte nébet olmas: {izerine levetirasetam tedavisi bas-
lanmust. Klinik ve EEG sonuclarina gére levetirasetam tedavisi 20 mg/
kg/glin baglanip 40 mg/kg/glin olarak artirilmistir. Hastalann tamaminda
tedavinin 4. ile 8. haftalar arasinda; ¢ hastanin elinde, iki hastanin ayak
tirnaklarinda, bir hastanin hem el hem de ayak tirnaklarinda onikoma-
dezis gelisti. Hastalarin tamamna Cildiye poliklinigi tarafindan mantar
enfeksiyonuna yoénelik olarak yapilan KOH hazirlama ve kiiltiir sonuglan
negatif olarak defjerlendirildi. Bu sunum ¢ocukluk ¢afjinda giivenli bir an-
tiepileptik ilag olan levetirasetamin nadir bir van etkisi olarak onikomade-
zisin goriilebilecegini hatirlatmak amacwla yapilmustir.

Anahtar kelimeler:Epilepsi, Onikomadezis, Levetirasetam
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