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Olgu:

Letal neonatal rijidite wve multifokal konvilziyon
sendromu  [OMIM# 614498) yakin zamanda tamimlanmisg,
BRAT1 geninde mutasyonlarla iliskili oldugu bildirilen nadir
bir epileptik ensefalopatidir. Bilgilerimize gire bu glne kadar
bu sendromun BRAT1 geninde homozigot mutasyon ile
birlikteligi toplam G¢ bildiriile rapor edilmistir. BRAT1 geninde
homozigot mutasyonun saptandifi olgularda genellikle
yasamin ilk glnlerinde tedaviye direncli konvilziyonlar, axial
rijidite ve ekstremite rijiditesi, bas blylmesinde duraklama
girdlmias wve bebekler ilk & ay igerisinde yasamlarin
kaybetmislerdir. Yakin zamanda bu sendromun BRAT1
geninde heterozigot mutasyonlarla birlikteligi de rapor
edilmis olmakla birlikte bu olgularin genellikle klinik seyirleri
daha hafif olmustur. Burada sunulan olguda ise dogumdan
sonra ilk gilnlerde tedaviye direncli konvilziyonlar, apne
ataklan, rijidite, yiz ve ekstremitelerde uyaranlarla artan
fokal kasilmalar gdzlenmis, bebegin bas cevresinde beklenen
baylime olmamis ve bebek yasaminin 10. ayinda eksitus
olmustur. Bunun yaninda hastanin tim ekzon sekanslamas)
ile BRAT1 geninde yeni bir homozigot mutasyon saptanmiztr



