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Onso6z

Current Diagnosis & Treatment: Pediatric Neurology ilk baskisi ¢ocuklari, ergenleri ve geng yetiskinleri ve
ailelerini etkileyen genis yelpazedeki norolojik hastaliklarda pratik ve giincel bir yaklagimla ¢ocuk nérolojisi
alanim ele almak i¢in LANGE SERISI’ ne katiliyor. Cocuklarda ve ergenlerde norolojik hastaliklarin benzersiz
dogasi, yiizyillar 6nce tanimlanan hastaliklarin goguyla uzun zamandir taninmakta olsa da, cocuk norolojisinin
taninmasi daha yakin zamanda olmustur. Bu, Cocuk Noéroloji Dernegi’nin Cincinnati, Ohio’daki toplantistyla
gelecek 50 yilin baglangicinin kutlanmasiyla vurgulanmistir. Bu kitap, stajyerler ve pratisyen hekimler igin
her giin goriilebilecek hastalarin tedavisinde hizli bir kaynak kilavuz olarak kullanilabilecegi gibi, ¢ocuk noro-
lojisindeki bir¢cok yeni gelismeyi de ele almaktadir. Bu kolay okunan format, yalnizca hastalari tedavi etmek
icin gereken temel bilgileri icermekle kalmaz, ayni1 zamanda araclarin ¢cogunu ve araclarin ve tanilarin altinda
yatan patofizyolojinin bir kismini da ele alir. Béylelikle bu kaynak bir boslugu doldurabilir ve tedavi ettigimiz
hastalarin ve ailelerinin hayatlarini iyilestirmemize yardimci olabilir.

HEDEF KITLE

Tiim Lange tip kitaplar1 gibi, bu kitap ta giincel bilgilerin kapsaml kaynaklarin icerirken 6zlii bir yaklagim
sunar. Kisalik ve derinlik arasindaki bu dengenin, bu yas araligindaki norolojik bozukluklara ilgisi yeni bagla-
yan 6grencilerden, daha az agina olduklar1 alanlardaki ilerlemeler hakkinda tekrar bilgi edinmek isteyebilecek
¢ocuk norolojisi uzmanlarina kadar cok ¢esitli okuyucularin ihtiyaglarini kargilamasi beklenmektedir. Pediatri,
ndroloji veya ¢ocuk norolojisi asistanlari i¢in bu kitap, daha derinlemesine bir ¢aligmaya giden yolu gosterir-
ken, sik bagvurulan bir kaynak gorevi gorebilir. Pediatri uzmanlari, aile hekimleri, hemsireler, hemsire staj-
yerleri, hekim yardimecilar ve diger saglik hizmeti saglayicilar dahil olmak iizere klinisyenler i¢in bu kitap,
hem sik goriilen hem de nadir goriilen hastaliklar: ele alarak giinliik olarak kullanilmak iizere tasarlanmistir.

KAPSAM

Bu kitap 49 boliimden olugsmakta ve 7 boliime ayrilmig genis bir konu yelpazesini kapsamaktadir. Bu, norolo-
jik degerlendirme, noropsikolojik degerlendirme ve normal gelisimi iceren genel bir yaklagimla basglamaktadir.
Metin daha sonra hareket bozukluklari, gelisimsel bozukluklar, agr1 bozukluklari alanlarina, bag agrilar1, epi-
lepsiler, yenidogan norolojisinin intrakranial bozukluklari, tiimorler ve néroimmiinolojik hastaliklar, travmatik
yaralanma, duyu hastaliklar1 ve nérooftalmolojik hastalik ve néromiiskiiler hastalik {izerine 6zel bir tartigma
iizerine genisletilmis bir boliimle ilerlemektedir. Bu, kisa genel bakiglar, vurgulanan énemli alanlar ve boliim-
lerin okunabilirligini artirmak icin ¢ok sayida sekil ve tablo ile tamamlanmaktadir.

YAZARLAR

Her boliim kendi alanlarindaki uzmanlar tarafindan yazilmigtir. Téim yazarlarin Cincinnati Cocuk Hastanesi
Tip Merkezi ve Cincinnati Universitesi Tip Fakiiltesi ile bir iliskisi vardir. Bu, hem N&roloji Boliimiindeki hem
de kendi 0zel bilgilerini i¢eren diger boliimlerdeki 6gretim gorevlilerini icerir. Asistanlarin ve yan dal asis-
tanlarinin ¢ogu bu yaziya katilarak, tiim okuyucu seviyelerinin ihtiyaglarim karsilanmasini saglamistir. Bu
yazarlardan bazilari baska kurumlarda yeni kariyerlere baglamis olsa da, bu kitap iizerinde birlikte ¢aligmanin
sagladig1 baglilik, tutarhiligina yardimer olmusgtur ve bu ¢ok faydali kitabi tiretmeye yardimet olmak igin tim
yazarlarin ¢aligmalarina ve gayretlerine minnettarim.

Andrew D. Hershey, MD, PhD, FAAN, FAHS

Cincinnati, Ohio






Ceviri Editorii Onsézii

Lange serisinden, McGraw Hill LLC tarafindan 2023 yilinda basimi yapilan Editorligini Andrew D.
Hershey’in yaptig1, Current Diagnosis & Treatment Pediatric Neurology kitabinin Tiirkge ¢evirisine editorlitk
yapmak benim i¢in biiyiik bir mutluluk oldu.

Bu kitap, Cincinnati Cocuk Hastanesi Tip Merkezi ve Cincinnati Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatri ve Pediatrik
Noroloji biinyesinde hazirlanmustir. Konular, nérolojik bir hastaligi olan ¢ocuga yaklagim ve norolojik
hastaliklarin temel bulgular: ile baglayan, yedi farkli boliim altinda 49 alt baglk ile zenginlesen genis bir
yelpazeyi kapsamaktadir. Bu nedenle, tip fakiiltesi 6grencilerinden, gocuk saglig1 ve hastaliklar1 alaninda egitim
alan ve ¢aligan hekimlere, pediatrik noroloji alaninda yan dal egitimi almakta olan uzmanlara dek, her seviyede
ilgili tim yan dal uzmanlik alanlarindan hekimlere faydali olacagini diigiinityorum.

Kitabin ¢evirisi sirasinda emegi gecen tiim meslektaglarima ozenli ¢aligmalari nedeniyle tesekkiirlerimi
sunarim.

Sayin Murat Yilmaz ve Sayin Dilek Doganay’in adinda, Giines Tip Kitabevlerinin tiim ekibine, bu kitabin
dilimize kazandirilmasi konusunda gosterdikleri 6zverili aba ve ¢aligmalar1 igin tesekkiirlerimi iletmek isterim.

Ceviri sirasinda bazi kelime veya kelime gruplarimin Tirkge ¢evirisi anlam buttunliginde eksiklik
yaratabileceginden, bazi kisimlarda orijinal kullanim korunmustur. Ozenle kontrol edilmesine ragmen,
bazi hata ve eksikliklerin olabilecegini biliyor, dikkatimizden kagmis olabilecek bu hatalar i¢in hosgoriiniize
sIg1n1yoruz.

Giintimiizde, temel tip, nérogoriintileme, genomik sekanslama ve tani yontemlerinin ilerlemesi ile giderek
artan sayida hastaligin nedeni aydinlatilmaktadir. Buna paralel olarak, bireysel tedaviler alaninda her gegen
giin ilerlemeler, tarama programlari, erken tani, tedavi ve hastalik yoénetimi kilavuzlarina yansimaktadir. Fetal
donemden itibaren, gelismekte olan beyin, edinsel, kalitsal ve ¢evresel etmenlerle birlikte biiyiik bir aragtirma
ve ogrenme alani olusturmakta, disiplinler arasi ortak ¢aligmalar ile etkilenen bireylere ve ailelerine ¢6ziim
ulagtirilmaktadir.

Giincel bilgiler ve kapsamli ve 6z bir igerik sunan bu kitabin, pratik yaklasim ve bilgiler ile okuyucuda merak,
ilgi ve ayrintili okuma istegi olusturacagina inaniyorum.

Saygilarimla,

Prof. Dr. Goknur Haliloglu

Ankara, Kasim 2024
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NOROLOJIK HASTALIGI OLAN COCUGA YAKLASIM

motor becerilerini, siit veya meyve suyu kutusu gibi evde
bulunan nesneleri kaldirarak kuvvetlerini gosterebilirler;
ve hastalarin ¢ogunun dizme, uzanma ve isaret etmeyi
gosterebilmek igin yeterli oyuncag: vardir. Bir onemli
nokta, muayene eden kisinin hastay1 ev ortaminda goz-
lemlemesi sorunun baglamsallagtirilmasina yardimci
olabilir.

Kullanilmasi Onerilen Ara¢-Geregler

Muayenede kullanilmasi 6nerilen arag geregler arasin-
da; steteskop, refleks gekici (“Queen Square” veya “Tro-
emner” tipi refleks ¢ekici daha agir olduklari icin tercih

edilir), diyapozon (isitme testi igin 512 Hz, vibrasyon
duyusunun degerlendirilmesi i¢in 128 Hz idealdir), 151tk
kaynagi, oftalmoskop (standart veya panoptik), yatak
bagt gormeyi degerlendirmek igin kartlar (6rn. Snellen
veya Rosenbaum) vardir.

Muayeneyi daha eglenceli ve verimli hale getirebil-
mek i¢in kullanilabilecek araglar sunlar: igerir: parmak
kuklalari, kiigiik kiipler, kapag: ¢ikarilabilen kiigiik bir
kap icinde kiigiik oyuncaklar, kiigiik arabalar, minyatiir
hayvanlar, ¢ingiraklar veya 151kli oyuncaklar. Kolay yika-
nabilen, kolay yutulmayan veya kirilmayan ve muayene-
yi yapan kisiye firlatildiginda zarar vermeyen oyuncaklar
ozellikle 6nerilir (Bkz. Sekil 1-1).

A Sekil 1-1. Oyuncaklar, cocuk nérologunun kullandigi arag gereclerin eglenceli ve kullanigh bir
parcasidir. Yukaridaki sekilde, bilgilendirici bir muayene sonucu elde etmeye yardimci olabilecek
oyuncaklara 6rnekler gosterilmistir. Kiiclik araba ve kiiclik turuncu top karsilikli oynaninca etkilesimi
kolaylastirir, bu da sosyal becerilerin degerlendirilmesi ve hastayla yakinlik kurulmasina yardimci

olur. Dis kastyici halkalar (bebekler icin) ve kipler (yurime ¢agindaki cocuklar icin) farklh gelisimsel
evrelerde koordinasyon ve ince motor becerisini degerlendirmek icin faydali objelerdendir. Ayrica,
kapagi dondurilerek acilan kigik bir kap ve tas seti bulunmaktadir. Koordinasyon ve ince motor
becerilerini degerlendirmenin yani sira, tas seti, uygun oldugunda renk bilgisini ve sayma yetenegini
degerlendirmek icin kullanilabilir. Tim bu objeler, defalarca orta hatta yerlestirilip hangi elin nesneye
once uzandigini gozlemleyerek ve her iki elin obje hakimiyetiyle ilgili becerisini dogrudan karsilastirarak
el tercihini dogrulamak icin kullanilabilir. Kirmizi ve sari kastanyetler (vurmali bir ¢algi) isitmeyi ve ses
lokalizasyonunu degerlendirmek icin eglenceli ve islevseldir. Hayvan figirleri (geyik, domuz, inek ve
ordekler) kuictk cocuklarda ifade edici ve alici dili degerlendirmede kullanilabilir, bazi cocuklar hayvan
isimlerini sdylemeden 6nce hayvan seslerini taklit edebilirler. Seklin solundaki resimli kart, daha karmasik
bir sekilde, biyik bir cocugun dil becerisini degerlendirmek icin kullanilabilir. Kirmizi ve beyaz cizgili balik
seklinde parmak kuklasi muayene eden kisinin ekstraokdler hareketleri degerlendirmesi icin kullanihr.
Obijelerin her kullanimdan sonra temizlenebilecegine dikkat edin.



BOLUM 2

kadaglar gibi konularla agmak 2 amaca hizmet eder. ilk
olarak, bu, dogru tani koymaya yardimci olan dogrudan
gozlem veya diger bilgileri toplama i¢in bir firsat sagla-
yabilir. kinci olarak, bu, hareket bozukluguyla iligkili
bozulmanin degerlendirilmesi igin temel olabilir (6rn.,
“Ellerindeki titreme keman ¢almani engelliyor mu?” “O
kafa sallama hareketi okumani yavaglatiyor mu?”).

Cocukla konusmak ve duygusal olarak ilgilenmek,
s6z konusu anormal hareketleri ortaya ¢ikarabilir; tikler,
stereotipiler ve varsa kore gibi stirekli anormal hareket-
ler goriilebilir. Hareketin temel 6zelliklerinin agiklamasi
ve gocugun yasami lizerindeki etkisi hem ¢ocuktan hem
de ebeveynden alinmalidir. Onemli bilgiler asagidakileri
igerir: (1) hareketin gercek zamanl farkindaligy; (2) hare-
ketin istemlilik hissi; (3) paroksismal hareketler i¢in, 6n-
cesindeki duyumlar, 6nseziler veya diirtiiler ve bastirila-
bilirlik; (4) amaghi eylemlerin sorun {izerindeki etkisi; (5)
kottilestirici veya iyilestirici faktorler ve (6) performans
tizerindeki islevsel miidahale veya etki.

Ebeveynlerle/Velilerle Goriisme

Cocugun hayat1 hakkinda yetigkinlerden gelen veriler de
6nemlidir. Fenomenoloji hakkindaki tamamlayict bil-
gilere ek olarak, ebeveynler ve veliler asagidaki bilgileri
saglayabilir: (1) hareket bozuklugu icin ge¢mis tanisal
incelemeler; (2) varsa 6nceki tedaviler; (3) su andaki ve
gegmisteki ilaglar; (4) perinatal, gelisimsel ve tibbi 6z
gecmis; (5) okul performans verileri; (6) duygusal/dav-
ranigsal sorunlar; (7) sistemlerin gézden gegirilmesi; ve
(8) norolojik ve psikiyatrik belirti ve tanilar1 vurgulayan
3 kusak aile Gykiisii.

Fizik ve Norolojik Muayene

Daha 6nce de belirtildigi gibi, muayene hasta ilk goriil-
diigii anda baslar. Genel muayenenin amaci, tani ipugla-
rin1 belirlemek ve tibbi karar vermeye yardimei olmaktir.
Cok sayida noérolojik olmayan sistem bulgusu tan1 veya
tedavi kararlari igin yararl olabilir.

Hareket bozuklugu olan bir ¢ocuk i¢in etkili bir n6-
rolojik muayene (Tablo 4-1) hipoteze dayalidir ve yete-
rince kapsamli ancak hedefe yéneliktir. Ornegin, tikler
ve stereotipiler nadiren ayrintili bir inceleme gerektirir,
ancak herhangi bir kore, distoni veya parkinsonizm olup
olmadigin1 ayirt etmek standarttir. Tremor muayene-
si, istirahat, postiir ve hedefe yaklagmay1 net bir sekilde
belgelemeli, bunun yaninda bazal ganglionlarin ve sere-
bellumun islevini gosteren diger isaretleri de igermelidir.
Bulgular, tipik olarak gelismekte olan kiigiik ¢ocuklarda
genis kapsamli koordinasyon ve beceriler baglaminda
yorumlanir. Bazen, ebeveynlere evde norolojik muaye-
ne bulgularini nasil elde edecekleri ve klinikte is birligi
yetersizse veya paroksismal olaylarin meydana gelmesi
saglanamiyorsa, dijital bir video dosyasini nasil génde-
recekleri 6gretilebilir.

Tablo 4-1. Hareket bozuklugunun nérolojik
muayenesinin unsurlari

Hareket Bozukluklarina Dair

Muayene Alani Secilmis Noktalar

Mental Otizmle ilgili endiseler (iletisim, sosyal
durum beceriler, tekrarlayan/sinirliilgi alanlari
ve davranislar); dikkatsizlik; hiperaktif/
dirtusel; obsesif-kompulsif, endiseli,
depresif
Konusma Dizartri, apraksi, disprozodi, anormal
ritim, mutizm, disfoni, kekemelik
Kraniyal Yiizde, dilde tik veya istemsiz
sinirler hareketlerin varligi
Goz Nistagmus, sakkad baslatma
hareketleri  bozuklugu, hipo-/hipermetri
Motor Tonus, tamamen dinlenme halindeki
muayene postr, uzuvlar tamamen uzatilmisken
postur, sebat, gelisiglizel hareketlerin
varhg
Parmak burun testi, hizli ve degisen
ince hareketler
Ydriyus, en azindan ylrime ve kosma
Cesitli amacli veya isaretli hareketin
hareket bozuklugu tzerindeki etkisi
Komplike (dikkat dagitma) veya ritmik
(stirikleme) isaretli hareketlerin
hareket bozuklugu tzerindeki etkisi
Duyusal Hedefli, hipoteze yonelik; Romberg
TANI

Tan1 formiilasyonu baglangicta fenomenoloji siniflandir-

masini igerir (Tablo 4-2).

Ayiriar tani, fenomenoloji arti zaman siirecinden
sonra gelir. Olas1 edinilmis, akut ve subakut hareket bo-
zukluklari i¢in hikayede, mevcut veya yeni bir enfeksiyon
veya inflamatuar siireg, ila¢ veya toksine maruz kalma
veya psikolojik stres etkeni gibi diger 6nemli ip uglar1
olabilir.

Genetik hastaliklar, tiim ekzom dizileme (WES:
Whole Exome Sequencing) veya fenomenolojiye dayalt
bityiik paneller aracihigiyla giderek daha fazla tanimla-
nabilir. WES genellikle fenotipik heterojenlik nedeniyle
tercih edilir. Bununla birlikte, fenomenoloji, genetik so-
nuglarin yorumlanmasinda veya daha fazla test yapilma-
sinda son derece yararli olabilir.

Birden fazla web sitesi, karmagik tani siirecine yar-
dima olabilir. Ozellikle yararli olanlardan birkagi agagi-
daki gibidir:

1. Online Mendelian Inheritance in Man (OMIM)
(https:// www.omim.org/ veya https://www.ncbi.nlm.
nih.gov/omim)

2. GeneReviews  (https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/
NBK1116/)

3. MDSGene (https://www.mdsgene.org)

4. Genetic Testing Registry (https://www.ncbi.nlm.nih.
gov/gtr/)

5. VarSome (https://varsome.com)



BEYIN MALFORMASYONLARI -

Semilobar
holoprozensefali

Bolinmus sag ve sol
oksipital ventrikiller

interhemisferik
fissur ile
hemisferlerin
ayriimasi

A Sekil 8-1. Semilobar holoprozensefali.

Hedgehog sinyali) ve dorsal (6rnegin, taban plagindan
kaynaklanan morfogenetik kemik proteinleri ve ZIC2
proteini) patern sinyallerinin etkilesimi ile rostral néral
tiipte gerceklesir. Holoprozensefalinin, orta hat yapilari-
nin bélinmemesine yol agan ventralize edici faktorlerin
tiretiminin eksikliginden veya dorsalize edici faktorlerin
agir1 iiretiminden kaynaklandig1 varsayilmaktadir.>

Etiyoloji
Etiyoloji, ¢evresel (insanlarda maternal diyabet; hayvan
modellerinde statinler, alkol, retinoik asit) veya kalitsal
(kromozomal [say1sal veya yapisal anormallikler], send-
romik veya sendromik olmayan tek gen bozukluklar)
nedenleri igerebilen heterojen bir yapidadir. Sik gorii-
len sendromik olmayan tek genler SHH, ZIC2, SIX3 ve
TGIFdir. Yuz malformasyonlari, SHH (ventral sinyal)

Hemisferik
ayriima yok

Tek ventrikil
Talamusun flizyonu

mutasyonlarinda sik, ZIC2 (dorsal sinyal) mutasyon-
larinda ise nadir goriiliir. Genel olarak, kromozomal
anormallikler ve sendromik bozukluklar en sik goriilen
nedenlerdir.

Degerlendirme

Holoprozensefalinin degerlendirmesi, iliskili olabilecek
interhemisferik kistlerin veya diger beyin malformasyon-
larim tanimlanmasy, yiiz ve gozlerdeki anormalliklerin
saptanmasi ile beyin malformasyonunun derecesinin
belirlenmesi ile baslar. Kromozomal veya sendromik bir
nedene isaret edebilecek dismorfik 6zellikler veya diger
organ tutulumlar aragtirilmalidir. Hipotalamus-hipofiz
anormalliklerinin siklig yiiksek oldugu i¢in, fonksiyon-
lar1 degerlendirilmelidir. Annenin toksik ajanlara maruz
kalma ve diyabet oykiisii sorgulanmalidir. Ebeveynler

Tablo 8-2. Holoprozensefalinin farkli alt tiplerinin gérlintiileme bulgulari

Ventrikiil Korteks
Alobar Monoventrikiil Hemisferik ayrilma yok
Semilobar  Okspital ve temporal  Anterior yariklanma
boynuzlar rudimenter  eksik
Lobar On boynuzlar kiiciik ~ Frontal loblarda kismi
yariklanma eksikligi
(bazal)
OFV On boynuzlar normal  Frontal lobun
ya da hipoplastik posteriorunda ve
parietal loblarda yetersiz
yariklanma
SOV On boynuzlar normal  Septal / preoptik
ya da kuiclk; 3. bolgelerin

ventrikiil anterior
kismi hipoplastik

yariklanamamasi

iHF Bazal gangliyonlar «
Yok Yariklanma eksik Yok
Posterioru var Degisen Yok (splenium
derecelerde haric)
yariklanma
Anteriorda inkomplet Ayrilma Rostrum, genu yok
gelisim
Frontal lobun Ayrilma Govde yok
posteriorunda ve (Talamusun
parietal loblarda flizyonu haric)
inkomplet
Var Rostrum yok ya
da hipoplastik;
hipoplastik genu

CC, korpus kallozum:; IHF, interhemisferik fisstir; OFV, orta interhemisferik fiizyon varyanti; SOV, septo-optik varyant.
Notlar: Derin ¢ekirdekler: bazal gangliyonlar, talamus ve hipotalamus. Septum pellusidum alobar, semilobar ve lobar varyant-

larda yoktur.
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Kalin korteks |

Diizensiz korteks
beyaz cevher bileskesi

Hipomiyelinizasyon

Kaldirim tas| 'cobblestone’
malformasyonu

A Sekil 8-17. Kaldinm tasi ‘cobblestone” malformasyonu.

Embriyoloji/ etiyoloji— Kaldrim tas1 ‘Cobblestone’
malformasyonunda, bir hiicre yiizeyi glikoproteini olan
a-distroglikanin  O-glikozilasyon bozukluguna bagl
serebrum/ serebellum, iskelet kasi ve retinada kusur-
lu bir bazal membran olugur. Beyinde bazi néronlarin
yetersiz migrasyonu ile anormal kortikal laminasyona,
diger noronlarin ve glialarin pial bazal membrandaki
bosluklardan pial tabakaya ve subaraknoid bosluga asi-
r1 migrasyonu ile diizensiz nodiiler kortikal yiizeye ne-
den olan radiyal glia hiicrelerinin kusurlu kortikal pial
bazal membrana kusurlu baglanmasi s6z konusudur.
Kasta, a-distroglikanin kas membraninda laminin-2 gibi
ekstramatriks proteinlerine kusurlu baglanmasi, iskelet
kasinda hiicre ici hiicre iskeleti ve hiicre dis1 matriks ara-
sindaki baglantiy1 bozar.
Etiyoloji gogu

O-glikozilasyonundaki
lardan kaynaklanir. Distroglikanopatili hastalarda, en
yaygin olarak POMTI, POMT2, POMGNTI, LARGE
ve B3GALNT?2 (glikozil-transferazlar i¢in kodlama) ve
FKTN ve FKRP (iglevi bilinmeyen proteinler igin kod-
lama) olmak tizere birden fazla gen tanimlanmigtir. Tek
bir gen birden fazla fenotip ile iliskili olabilir. Sirastyla,
hafiften agira dogru degisen klasik fenotipler arasinda,
Fukuyama konjenital muskiiler distrofi, kas-goz-beyin
hastalig1 (muscle-eye-brain disease) ve Walker-Warburg
sendromu yer alir.

Degerlendirme/ sonu¢— Kaldirim tag1 ‘Cobblestone’
malformasyonu olan hastalarda hidrosefali riski nede-
niyle bas cevresi izlemi yapilmahdir. $iddetli miyop,
mikroftalmi, glokom, katarakt, optik sinir hipoplazisi
ve retina displazileri gibi sorunlar1 degerlendirmek i¢in
g6z doktoru tarafindan formal bir muayene yapilmalidir.
Muskiiler distrofiyi degerlendirmek igin kas giicii deger-
lendirilmeli ve kreatin fosfokinaz 6l¢iimii yapilmalidir.
Solunum yetmezligi, obstriiktif uyku apne, beslenme ve
yutma sorunlari, kontraktiirler ve rabdomiyoliz ataklar:
gibi sekonder komplikasyonlar degerlendirilmelidir. Kal-
dirim tag1 ‘Cobblestone’ malformasyonu olan ¢ocuklarda

zaman
otozomal

a-distroglikanin
resesif bozukluk-

ciddi zihinsel yetersizlik, motor fonksiyonlarda bozukluk
(nadiren yiiriiyebilirler) ve nobet goriiliir. En agir fenotip
olan Walker-Warburg sendromuna sahip olanlarda ya-
sam beklentisi en fazla 3 yildur.

Anormal Postmigrasyonel Gelisime
Sekonder Malformasyonlar

Polimikrogiri ve Sizensefali

Goriintiileme— Cok sayida kiigiik girus ve s1g sulkus
seklinde kendini gosteren anormal katlanma ile karak-
terize polimikrogiride, kortikal yiizeyin MRG morfolo-
jisi ¢esitlilik gosterir: Genellikle sulkasyon palizadlarina
sahip kalin bir korteks (kalin polimikrogiri); ince mik-
rogirik bir kortekse karigan kiigitk miyelinli beyaz cev-
her dallarina sahip ¢ok sayida kiigiik, ince girus (ince
polimikrogiri); ve derin sulkuslarla ayrilmis ince gi-
ruslar (mikrogiruslardan olusan) (testere disi deseni).”®
Paterndeki varyasyon topografik konuma, etiyolojiye,
miyelinasyon agamasina, sulkuslar arasindaki molekiiler
tabakanin fiizyonuna ve MRG ¢oziiniirliigii ile gri-beyaz
kontrastina bagli olabilir. Gri-beyaz cevher bileskesi,
polimikrogiri paternine ve goriintiileme ¢oziintirligiine
bagli olarak diizensiz, engebeli sinirli veya bulanik ola-
bilir. Alttaki beyaz cevher genellikle T2 agirlikli sekans-
larda hiperintenstir. Konjenital enfeksiyonlar gibi edinsel
nedenlerde kalsifikasyonlar (siklikla periventrikiiler)
goriilebilir. Yiizeysel venoz anomaliler siklikla eslik eder.
Polimikrogiri alanlarinin dagilimi tek tarafls, iki taraflt
(en yaygin), fokal veya difiiz olabilir. MRG’ de, genetik
oldugundan siiphelenilen cesitli bilateral topografik pa-
tern tanimlanmustir; frontal, frontoparietal, perisilviyan
(en yaygin patern), parieto-oksipital ve jeneralize.”* Pe-
risilviyan polimikrogiri en iyi sagital gériintillemede go-
riliir, aksiyal ve koronal goriintiilerde Silviyan fissiirler
diizlesmis ve uzamig goriinebilir (Sekil 8-18). Polimikro-
giri izole bir bulgu olarak ya da heterotopi, beyaz cevher,



COCUKLARDA AGRIYA GENEL YAKLASIM

Faturaya bagli olusan
kagit kesigi

Kazanan bir piyango biletine bagl

olusan kagit kesigi

Ornek, bilissel/ duygusal baglama bagli olarak gok farkli sekilde
deneyimlenen bir kagit kesigi (6nemi hem yaygin olarak yasanan

hem de bariz bir biyolojik yaralanma olmasidir) olarak agiklanmaktadir.
Kazanilan bir piyango bileti acildiginda kesi oldugunda ne kadar aci yasanir,
kesi k6t haberin agilmasindan kaynaklandiginda ayni biyolojik

hasar ne kadar olur?

A Sekil 11-1. Gunlik yasamdan alinan agri deneyimindeki biyoloji ve psikoloji arasindaki etkilesimin bir
ornegdi, boylece hastalar ve aileleri teknik bir aciklamaya gore agriyr daha kolay tanimlayabilirler. Sade bir
dille verilen 6rnekler, hastalara agrinin, 6zellikle de kronik agrinin tedavisinde biyopsikososyal yaklagimin
neden bu kadar nemli oldugunu ve agrinin psikolojik yoniiniin hem 6nemli hem de tamamen

normal oldugunu aciklamakta yardimci olur. (Natalie Alexander ve Kenneth Goldschneider'in izniyle

cogaltiimistir.)

hastalar1 ve ailelerini agrinin fiziksel, biligsel ve duygusal
yonleri arasindaki etkilesim konusunda egitmek i¢in kul-
landiklar basit bir 6rnegi gostermektedir. Bu basit 6rnek,
agr1 deneyimini etkileyen ¢oklu faktorlere verilen 6nem
ve dikkat ile agriya BPS Modeli ¢ergevesinde yaklasma-
nin nedenini vurgulamaktadir.

AYIRICI TANI

Agr1 igin kapsamli bir ayiricr tani listesi olusturmak gok
yorucu goriilebilir ve bir yaklagimi diizenlemenin birgok
yolu vardir. Agri etiyolojileri hakkinda diistinmeye yone-
lik pratik bir yaklagim Tablo 11-2” de 6zetlenmistir.

KOMPLIKASYONLAR

Agri, tedavi edilmediginde sayisiz komplikasyona neden
olur. Prematiire bebeklerde agriya erken maruz kalma,
agriya ilk maruz kalmadan haftalar veya aylar sonra goz-
lemlenen, agr1 duyarlibgindaki artiglar da dahil olmak
tizere, uzun siireli agr1 algisini isleme degisikliklerine
yol agabilir.”* Yetersiz tedavi edilen agri, akut uygula-
ma alaninda, zatiirre ve yatak yarasi riskinin artmasina,
hareket yeteneginin azalmasina ve akut tibbi ve cerrahi
olaylardan sonra genel olarak daha yavas iyilesmeye ne-
den olur.”” Akut ortamda, yalnizca opioidlere giivenmek
(dengesiz bir tedavi rejimi), sedasyon ve kabizlik gibi
iyilesmeyi yavaslatabilecek ¢ok sayida yan etkiye yol aga-
bilir. Akut pediatrik postoperatif agrinin tedavisinde opi-
oidlerin kullanimina iliskin giincel kilavuzlar bulunmak-
tadir.™ Kotii tedavi edilen akut agr1, ayni zamanda, ince-
lenen vakalarin %20’ sinde goriilebilen, ameliyat sonrasi
akut agrinin kronik agriya déniisiim riskini de artirir.”
,16 Pediatrik agrinin ekonomik maliyetlerinel7-19 (ve

yogun tedavi edilmesinin yararlarina) iliskin yeni ortaya
¢ikan veriler de mevcuttur.

TEDAVI

Agrinin etiyolojileri ve agriy1 etkileyen faktorler ¢ok fazla
oldugu i¢in, tedaviyi tam olarak tartismak burada miim-
kiin degildir. Agrinin olustugu durum ne olursa olsun,
hastanin miimkiin olan en genis 6lgiide, biitiinciil olarak
tedavi edilmesini saglamak i¢in uygulayiciya BPS Mode-
lini akilda tutmasi hatirlatilir. Ozellikle kronik agrilarda,
tedavinin standart bir parcasi olarak psikolojik yakla-
stmlarin ¢ok erken donemde, gercekgi bir sekilde uy-
gulamaya konulmasi gerekir. Uygulayicilarin psikolojiyi
ancak organik nedenler dislandiktan sonra uygulamaya
koymasi, agrinin dogasi geregi psikolojik olmasi gerekti-
i mesajin1 verir ve bu genellikle hasta ve aile tarafindan
hos karsilanmaz. Tiim yaklasimlarin birlikte uygulanma-
s1, hastaya agriyan bir viicut parcast veya psikosomatik
olarak degil, bir biitiin olarak tedavi edildigi mesajin1
verir, boylece uyum artar ve daha iyi saglik durumu ve
gelismis islevlere doniis baglar. Akut agr1 icin bir psiko-
loga bagvurmak gerekli olmayabilir, ancak sosyal hizmet
uzmanlari, eglence terapistleri ve rahatlama, kaygiy1 ha-
fifletme ve dikkati baska yone ¢ekmeyi tesvik eden diger
miidahale araglarini kullanmak yararli olabilir.
Tedavinin 6nemli bir unsuru egitimdir. Hem subjek-
tif hem de gériinmez olan agr1, agiklanmasi zor bir olgu
olabilir. Birincil agr1 sendromlarini agiklamak &zellikle
zordur, ¢iinkil meslekten olmayan kisilere basit bir agik-
lama saglayacak somut tanilar bulunmaz. Ancak hastalar
bilgi ister. Bu nedenle, agrinin agiklanmasi, hastalarin
fonksiyonlarin: yeniden kazanmalarina ve uyumun siir-
dirtilmesine yardimcr olmak agisindan kritik dneme
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A Sekil 20-3. 8 aylik infantil spazmlari olan bir cocukta EEG kayd hipsaritmi gostermektedir. Hipsaritmi,
cok yiksek voltajli multifokal epileptiform desarjlarla birlikte diizensiz zemin ritminin goruldugi bir

interiktal bulgudur.

yenidogan taramasinda belirlenen en sik metabolik
bozukluklardan biridir. Angelman, Rett, Prader-Willi ve
Wolf-Hirschhorn (4p-) sendromlari, kreatin eksikligi ve
serin biyogenez defektleri gibi bozukluklar, siklikla 28
glinlikten sonra bulgu verme olasilig1 daha yiiksek olan
diger genetik ve gelisimsel bozukluklara bazi 6rneklerdir.

KOMPLIKASYONLAR

Erken yasta gegirilen nébetler ve ANTlerin epilepsili
bebekler tizerinde uzun dénemde zararl etkileri olabilir.
Sik  komorbiditeler arasinda gelisimsel duraklama/
gerileme, zihinsel yetersizlik, 6zgiil 6grenme giigliikleri,
dikkat eksikligi/hiperaktivite bozuklugu, duygu durumu
bozukluklari, uyku bozukluklari, kemik sagliginin
bozulmas: ve nébetle iligkili bedensel yaralanmalar yer
almaktadir’ Epilepside ani agiklanamayan 6liim, en sik
kontrol edilememis noktiirnal nobetleri olan hastalarda
goriilen nadir bir komplikasyondur. Epilepsi her yasta,

ozellikle status epileptikus vakalarinda, mortalite riski
tasir.

TEDAVI

Yetiskinlerde kullanimi onaylanmis bircok ANTnin
aksine, 2 yasindan kiigiik ¢ocuklar i¢in onaylanmis ¢ok
az sayida segenek bulunmaktadir. Bu nedenle, ANTlerin
bebeklerde endikasyon digt kullanimi yaygindir.* Akut
durumlarda yenidoganlarda ve bebeklerde yaygin olarak
kullanilan ANTDler arasinda fenobarbital, fosfenitoin
ve levetirasetam bulunmaktadir. Idame tedavisi igin
levetirasetam, topiramat, zonisamid ve okskarbazepin
sik segeneklerdir."” Valproik asitten, 2 yasin altindaki
¢ocuklarda fulminan karaciger yetmezligi riskini
artirmasi nedeniyle tipik olarak kaginilir. GLUT-1, DS
ve piriivat dehidrogenaz eksikligi gibi baz1 yenidogan
epilepsileri, ketojenik diyeti de igeren dahil olmak tizere
6zgiil hedefli tedaviler gerektirir.”



MANYETOENSEFALOGRAFININ GOZDEN GECIRILMESI

¢ok yakindir. BEM, es merkezli kiireler yerine MRGde
kullanilan voksel tabanli morfometriye benzer bir islem
kullanir. Dokular arasindaki her bir sinir konturu, par-
sellenmis ortiismeyen tiggenler kullanilarak haritalanir
ve kaynak tahmininde kullanilmak tizere uygun bir ilet-
kenlik atanir. Bu, islem hiz1 ve depolama alani dezavan-
tajina ragmen kiiresel modellemeye gore nemli 6lgiide
gelistirilmis dogrulukla sonuglanir.

Kaynak Modelleme

Bir kafa modeli olusturulduktan sonra, kafa modeli bo-
yunca “yayilan” ve ger¢ek kaynak akiminin tahminlerini
saglayan simiile edilmis bir akim jeneratorii olarak ha-
reket eden bir kaynak modeline ihtiya¢ vardir. Kaynak
modeli, kaynak tahmin sonucunu beyin i¢indeki tek bir
nokta ile sinirlayan tek veya smirli sayida akim iireteci
olarak (ayrik model) veya kaynak akimma katkida bu-
lunan aktif néronlarin daha genis bir tahminine olanak
tantyan ¢oklu akim tiretegleri olarak (dagitilmis model)
ayarlanabilir. Ornek olarak, bir klinisyen, MEG seans1
sirasinda kaydedilen interiktal desarjlarin, daha uzaysal
olarak dagilmis bir gri madde hacmi tarafindan iiretil-
mek yerine, koken olarak fokal oldugunu varsayarsa, ke-
sikli bir model segebilir.

Kesikli modelleme, kaynak tahmininde kullanilan
en yaygin bi¢imdir ve en iyi esdeger akim dipol (ECD:
equivalent current dipole) modeli ile temsil edilir (Se-
kil 24-2).10 ECD’nin bu yaygin kabulii, muhtemelen
epilepsi hastalarinda interiktal dikenleri modellemek
ve boylece nobet baslangi¢ bolgesini tahmin etmek i¢in
kullanilan MEG ¢aligmalarinin tstiinliigiinden kaynak-
lanmaktadir. Daha da énemlisi, ECD aktif néronlarin
gercek bir elektrofizyolojik tiriinii degil, kaynak tahmin

modellerinin kaynak akimlarinin konumunu, giictinii ve
yoniinii igeren, ileri probleme bir ¢6ziim tiretmesini sag-
layan matematiksel bir yapidur.

Isin sekillendirme modellemesi, bahsetmeye deger
bir bagka kaynak tahmin bi¢imidir. Bu, MEG dizisi i¢in-
deki manyetometrelerin tercihen tek tek voksellerden
sirayla sinyal kaydedecek sekilde “ayarlanmasini” ige-
rir; boylece daha sonra ham MEGe benzer sekilde yo-
rumlanabilecek “sanal dalga formlarr” olusturur. Voksel
konumlary, ilgilenilen bolgeye gére klinisyen tarafindan
6nceden belirlenebilir veya basitge tiim beyin analizi ola-
rak caligtirilabilir.

KLINiK UYGULAMALAR

Epilepsi icin Kaynak Lokalizasyonu

MEG’in birincil kullanimi, cerrahi éncesi degerlendir-
me agamasindaki ilaca direngli epilepsi hastalaridir ve
MEG'in cerrahi sonuglarn iyilestirilmesine katkida bu-
lunduguna dair kanitlara ragmen, yeterince kullanilma-
dig1 diistiniilmektedir.>>'"'* Bu, éncelikle invaziv olma-
yan veriler (faz I testi) saglayarak elde edilir ve bu veriler
daha sonra invaziv monitdrizasyon (faz II testi) sirasinda
nobet baglangi¢ bolgesinin daha iyi hedeflenmesi i¢in
kullanilir.

Faz I testi sirasinda elde edilen MEG verileri tipik
olarak, endike olmasi halinde EEG, pozitron emisyon
tomografisi, tek foton emisyonlu bilgisayarli tomografi,
fonksiyonel MRG ve transkraniyal manyetik stimiilas-
yonun bir kombinasyonunu da iceren kapsaml bir cer-
rahi 6ncesi degerlendirmenin yalnizca bir modalitesidir
(Tablo 24-1). Bu testler, kapsamli bir epilepsi merkezinde

A Sekil 24-2. Esdeger akim dipol modellemesi (ECD) 6rnegi. Direncli lokalizasyon iliskili epilepsisi olan
16 yasinda bir kiz cocugu. Koronal, sagital ve aksiyal beyin manyetik rezonans goriintiileme kesitleri
(solda) ve kortikal ylizeyin 3 boyutlu rekonstriiksiyonu (sagda) tizerine bindirilmis olarak gosterilen
ECD. U¢ boyutlu rekonstriiksiyon lizerindeki mor nokta, sag mediyan sinirin uyariimasi yoluyla duyusal
uyarilmis alan konumunu géstermektedir. L (left), sol; R (right), sag.
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BOLUM 28

4 5 6 7
Uyku saatleri
Normal uyku déngiileri

A Sekil 28-2. Yasla birlikte uyku yapisindaki degisiklikler (hizli olmayan g6z hareketleri (NREM)-hizli g6z
hareketleri (REM) siklusu): saglikli cocuklar, eriskinler ve yasllarda uyku evrelerinin normal dagilimini
gosteren hipnogramlar (Mindell JA, Owens JA izni alinarak uyarlanmistir. A Clinical Guide to Pediatric
Sleep: Diagnosis and Management of Sleep Problems. Philadelphia, PA: Lippincott Williams & Wilkins;

2015.)

stirecinin C siireciyle karsilagtirildiginda erken bebeklik
déneminde uyku-uyaniklik diizeninde neden belirgin
bir faktor olabilecegine iliskin bir teori, bebeklerde gorii-
len fazla uyku gereksiniminin gevresel etkilere nispeten
duyarsiz bir uyku dirtisti gerektirmesidir. Ek olarak,
uyku uzun sireli hafizanin yogunlagsmasini ve kortikal
gelisimi destekleme islevi gorebilir ve agirlikli olarak S
stireci tarafindan diizenlenen uyku-uyaniklik déngisii
evrimsel olarak avantajli olabilir.””

Gengler biyolojik siireglerinde uyanik olduklar: giin
boyunca uykuda homeostatik basing birikiminin yavas-
lamasini ve uyku homeostatik basmncinmn dagilimimin
yavaglamasini (ge¢ ergenlik) igeren olgunlagmadaki de-
gisiklikleri yasarlar.** C siireci de olgunlagma siirecin-
deki degisiklikleri gecirmektedir. Ergenlik déneminde
sirkadiyen zamanlama sisteminde bir faz gecikmesi**®
ve 1§18 karsi artan bir hassasiyet” meydana gelir. Psi-

kososyal faktorler (6rn., ergenlik yillarinda rol ve so-
rumluluklardaki degisimler ve aksamlar1 olan sosyal
aktiviteler),"*® sosyokiiltiirel faktdrler (6rn., erken okula
baslama saatleri) ve davranigsal uygulamalar (6rn., daha
ge¢ yatma saatleri, artan teknoloji kullanimi ve ekran si-
resi)® ergenlikte uyku sorunlar1 agisindan “miitkemmel
bir kirilganlik firtinas1” yaratmak igin biyolojik faktorler-
le bir araya gelir.

Sirkadiyen tercih, erken, tipik veya ge¢ uyku prog-
ramu tercihinin yani sira en yiiksek biligsel ve fiziksel
performans igin tercih edilen zamanlar ve psikolojik
yonlerin deneyimlendigi zamanlar, yagsam stiresi boyun-
ca 6nemli 6lgiide degiskenlik gostererek yasanir. Sabah-
cilik kii¢tik ¢ocuklarda daha yaygindir, ancak 1-2 ve 3-4
yaglarinda bu yayginlikta azalma baslar.® Aksamcilik
ergenlik déoneminde daha yaygin hale gelir ve 20 yas ci-
varinda maksimuma ulagir. Bu siireden sonra yetigkin



PEDIATRIK GORME BOZUKLUKLARINA YAKLASIM

leyen durumlara yo6nelik karar vermeye yardimci
olabilir. Ornegin, insanlarin yiiz hatlarini ayirt ede-
bilmek i¢in iyi bir kontrast duyarlilig: gereklidir.

Gecmis Tibbi Oykii

Anormal gorsel davranislari ve/veya goéz hareketleri
olan ¢ocuklarda, erken gelisim déneminde herhangi
bir santral sinir sistemi (SSS) hasar1 belirtisi olup ol-
madigini belirlemek 6nemlidir. Bu ¢ocuklarin dogum
oncesi, dogum ve dogum sonrasi dykiilerinin alinmasi
¢ok 6nemlidir.

Dogum oncesi 6ykii annenin gegirdigi enfeksiyon-
lar1 (6rn., sitomegaloviriis, HIV, Toksoplazma), preek-
lampsi/eklampsi, gestasyonel diyabet, intrauterin ilag-
lara maruz kalmak ve travmay igerebilir. Ayrica no-
rogoriintilleme veya intrauterin ultrasonda kaydedilen
anormallikler (6rn., genislemis ventrikiiller) de 6nem-
lidir. Dogum 6ykiisii prematiirite, intrauterin bitytime
geriligi, forseps travmasi, perinatal enfeksiyonlar veya
anormal Apgar skorlarini igerebilir. Dogum sonrasi
6ykii herhangi bir sistemik gelisimsel anormalligi (6rn.,
hipotoni, yarik dudak, orta ytiz hipoplazisi, kraniyofa-
siyal/kraniyosinostoz), immiin yetmezlikleri ve meta-
bolik/nérodejeneratif/genetik bozukluklar: igerebilir.

Aile Oykiisii

Bir¢ok gorme bozuklugu genetik veya kalitsal unsurlar
igerdiginden, birincil ve genis aile ile ilgili okiiler 6yki
almmasi oldukea 6nemlidir. Ailesel etiyolojinin kanitt
olan 6rnek bozukluklar Tablo 41-1de siralanmugtr.

Cerrahi Oykii

Kapsamli bir cerrahi 6ykii almak, 6nceki okiiler ve n6-
rolojik sorunlarin anlagilmasin: giiclendirmek i¢in gok
6nemlidir. Bir gocugun gérmesiyle ile ilgili hem 6nceki
g6z ameliyatlart hem de intrakraniyal ameliyatlar 6zel-
likle 6nemlidir. Dikkate deger intra- ve ekstraokiiler
pediatrik ameliyatlar arasinda katarakt ektraksiyonu,
glokom, orbital cerrahi, orbital kirik onarimi, goz ka-
pag1 cerrahisi ve sagilik icin ekstraokiiler kas cerrahisi
yer alabilir. Intrakraniyal cerrahi dykii ile iliskili ola-
rak, kraniosinostoz onarimi, hidrosefali veya artmis
intrakraniyal basing cerrahisi (6rn., ventrikiilostomi,
ventrikiiloperitoneal sant), tiimor rezeksiyonu ve int-
rakraniyal hemoraji bosaltimi gibi islemlerin sorulmas:
6nemlidir.

ilag ve Alerjiler

Cocuga veya ebeveynlere hem okiiler hem de tibbi ra-
hatsizliklara yonelik giincel ve ge¢mis ilaglar1 sormak
6nemlidir. Tipik okiiler ilaglar arasinda suni gozyas,
antialerjik géz damlalar1 ve glokom igin g6z damlalar
bulunur. Bir¢ok ilag, bir¢ok nérooftalmolojik durumun

Tablo 41-1. Genetik bilesenlerin anatomiye gore
diizenlendigi pediatrik gérme sistemi bozukluklari.

On segment « Korneanin dogustan bozukluklari
« Axenfeld-Rieger sendromu
« Sklerokornea
« Peter anomalisi

« Keratokonus

- Kornea distrofileri

Konjenital katarakt

« Metabolik hastaliklar

« Hunter sendromu
« Hurler sendromu
- Galaktozemi
» Cocukluk cagi glokomu

« Aniridi

« Albinizm

« Retinoblastom

« Retinitis pigmentoza

« Yiiksek kirma kusurlari

« Leber'in konjenital amarozu

- Koroideremi

« Akromatopsiler

- Retina ve makula distrofileri
« Kon-rod distrofisi
« Stargardt hastaligi

- Diger nadir kalitsal hastaliklar
+ Norrie hastaligi
- Batten hastaligi

Arka segment

Optik sinir ve « Optik sinir hipoplazisi
trakt « Optik sinir atrofisi
« Leber'in kalitsal optik noropatisi
« Kjer optik noropatisi
Santral sinir « Nobet bozukluklar
sistemi - Serebral gérme bozuklugu

« Williams-Beuren sendromu
« Arnold-Chiari malformasyonu

etiyolojisinde énemlidir. Ailenin ilaglarini regete edildigi
sekilde kullanip kullanmadigini sorarak uyumu degerlen-
dirmek de yararlidir. flag tedavisinin etkisiz oldugu du-
rumlarda, hasta uyumunu ve potansiyel engelleri anlamak,
karar verirken yol gosterici olabilir.

flaglara veya diger maddelere karg: alerjileri gézden
gecirmek de 6nemlidir.

PEDIATRiIK NOROOFTALMOLOJIK
MUAYENE

Pediatrik nérooftalmolojik muayenenin hedefleri, hasta-
nin 6zel gérme taleplerini ve ihtiyaglarini dikkate alarak,
gorme sisteminin refraktif, binokiiler, akomodatif, duyusal
ve motor fonksiyonlarini dogru bir sekilde degerlendir-
mektir. Kapsaml bir oftalmik muayenenin bir¢ok bileseni
olmasina ragmen, bu boliim 6zellikle nérooftalmolojiyle
ilgili olan ve 6zel oftalmik ekipman ve aletlere ihtiya¢ duy-
madan bir pediatrik norolog tarafindan degerlendirilebile-
cek olanlara odaklanmaktadir. Belirli bir yas grubundaki



BOLUM 46

Tablo 46-4. Metabolik miyopatilerin sik gorilen tipleri.

Hastalik Ana Klinik Ozellikler Testler (genetik olmayan) Genetik Degerlendirmeler

Ana Belirtisi Miyopati Olan Primer Mitokondriyal Bozukluklar

‘Ragged red’ lifler ile ilerleyici epilepsi, miyoklonus,  Serum ve BOS'ta laktat Mitokondriyal DNA'daki patojenik
miyoklonik epilepsi  miyopati, sensérindral isitme yiksekligi, BOS'ta artmigs varyantla iliskili maternal kalitim,
(MERRF: Myoclonic  kaybi, ataksi protein, kas biyopsisinde en yaygin olarak tRNAY*i kodlayan
epilepsy with Gomori trikrom boyamaile  MT-TK geninde.
ragged red fibers ‘ragged red'’lifler goriltir
MERRF)

Mitokondriyal ense- inme ve vaskiiler olmayan Serum ve BOS'ta laktat Mitokondriyal DNAdaki patojenik
falomiyopati, laktik  bolgelerde inme benzeri yliksekligi, MRG'de vaskiiler  varyantla iliskili maternal kalitim,
asidoz ve inme olaylar, epilepsi, miyopati, olmayan bdlgelerde (en en yaygin olarak tRNA*"yu
benzeri sendrom bilissel bozukluk, sensérinéral  sik parieto-oksipital) inme  kodlayan MT-TL1 geninde.
(MELAS: Mitochon- isitme kaybi benzeri lezyonlar goriilebilir,
drial Encephalopa- kas biyopsisinde Gomori
thy Lactic Acidosis trikrom boyama ile ‘ragged
Stroke) red’lifler gortlir

Kearns-Sayre send- Baslangi¢ <20 yas, eksternal Serum ve BOS'ta laktat Biiyiik mitokondriyal DNA delesyon
romu (KSS) oftalmopleji, miyopati, retinitis  ylksekligi, BOS'ta artmis sendromu: en yaygin olarak

pigmentosa, sensorinoral protein, EKG'de iletim blogu, mitokondriyal DNA'nin sporadik
isitme kaybi, kardiyak iletim kas biyopsisinde ‘ragged mutasyonu, anneden kalitilabilir.
blogu; CPEO’'nun daha siddetli  red’lifler Genellikle mtDNAda 1.1-10 kb
versiyonu delesyon bulunur. KSS ve CPEO
spektrumu olarak kabul edilir.

Kronik ilerleyici ekster-  Bilateral oftalmoparezi, Klinik tani, serum ve BOS'ta  Yukaridaki gibi
nal oftalmopleji miyopati, pitozis, orofaringeal laktat yiiksekligi olabilir
(CPEO) guigsiizliik; KSS'nin hafif

versiyonu

Timidin kinaz 2 (TK2) Degisken baslangic: eger stit Serum kreatin kinaz TK2'de niikleer DNA'da patojenik
eksikligine bagh ¢ocugu baslangicli ise, genellikle degerinde (CK) yiikselme varyant. Otozomal resesif kalitim
mitokondriyal ensefalopati ile birlikte siddetli paterni.
miyopati miyopati; jlivenil baslangich

ise, genellikle proksimal kas
tutulumu; ileri yas baslangicli ise
genellikle fasiyal giigstizlik ile

POLG-spektrum Cesitli baslangig ve siddette Serum ve BOS'ta laktat Bircok niikleer DNA geni
bozukluklari tanimlanmis birden fazla yliksekligi, BOS'ta artmis etkilenmistir, en sik POLG geni, en
bozukluk: ani ve gurdltali protein sik otozomal resesif kalitim paterni
baslangicli epilepsi, laktik gozlenir.

asidoz, karaciger disfonksiyonu,
miyopati, valproat toksisitesi,
duyusal ataksi, néropati,
eksternal oftalmopleji

Glikojen Depo Hastaliklari

Glikojen Depo Siit cocugu: <12 ayda baslayan, Serum CK diizeylerinde Kromozom 17q25.3'teki GAA geni.
Hastahgi (GSD) Tip Il hipotoni, miyopati, hipertrofik  yiikselme, idrar glukozunda  Otozomal resesif kalitim.

(Pompe Hastahgi); kardiyomiyopati artis, tetrasakkarid; kuru

asit maltaz eksikligi Geg baslangi¢: <12 ayda kanda anormal a-glukosidaz

kardiyak tutulum olmaksizin enzim aktivitesi
baslayan veya >12 ayda
baslayan proksimal kas
guicsuizlligu ve solunum

yetmezligi
Glikojen Depo Yasla birlikte diizelen Normal laktat, normal irik ~ Kromozom 1p21'deki AGL geni.
Hastalgi (GSD) Tip bebeklik veya erken cocukluk  asit, artmis keton cisimleri ~ Mutasyon genin 3. ekzonundaysa,
llla (Cori Hastaligi);  doneminde bagslayan ile neonatal hipoglisemi; GSD tip llib'ye (kas tutulumu
amilo-1,6-gluko- hepatomegali, cocuklukta karaciger biyopsi drneginin  olmadan karaciger tutulumu)
zidaz eksikligi hafif ancak yetiskinlikte biyokimyasal testlerinde neden olacaktir. Ekzon 3'tin
son derece degisken seyirle anormal amilo-1,6- asagisindaysa, tip llla’ya (kas
yavasca kotiilesen distal glukozidaz aktivitesi goriiliir - ve karaciger) neden olacaktir.
agirlikh miyopati, bazen kalp Otozomal resesif kalitim.

hipertrofisi goriltir

(Devami)






Pediatrik

Siit cocuklarinda, cocuklarda ve ergenlerde
nérolojik bozukluklarin tani ve tedavisi icin en
glincel kanita dayali yontemleri edinin.

LANGE

e Tutarl, kolay izlenebilen, zaman
kazandiran CURRENT formatinda
sunulmustur: Problem, Taninin
Esaslari, Klinik Bulgular, Ayirici
Tani, Tedavi ve Prognoz

Tip 6grencileri, asistanlar,
pediatristler ve nérologlar icin

idealdir.

Kisa dzetler, dnemli alanlarin
vurgulanmasi ve daha iyi ‘board’
hazirhk degerlendirmesi icin
coktan secmeli sorular icerir.

Kisalik ve derinlik arasinda
miikemmel bir denge
yakalanmistir.

L]

Sut cocuklarini, cocuklariive ergenlen etkileyenigenis
yelpazedekl norolojik hastaltklaricin pratik; guncelve
iyi kaynaklandiriimis bir rehber-—ayrmtdl amalar, ile
giivenli, etkiliitanisal girisimler.ve) t_e_damler.; '

Norolojik hastaliklariniana belirtil
bozukluklar, agri ve diger somatik duyusal bozukluklar,
epilepsi ve biline bozuktkari; noro{ojlk hastalikiariniana
kategorileri ve omurilik, periferiksinir.ve kas hastaliklari
dahil’olmalk tizere pediatrik norolojik durtmlarin tam
spektrumunu kapsayanyakiastk 50 bolum

Tam pediatrilc norolojithastaliklarive bozukluklarsicin en
son kilavuzlarinive tedaviionerilerinin ozetleri

Rotasyonlar.ve ‘board! sinavlarina hazirlik icin cok
degerli

Pediatrik norolojideki bircok yeni gelismeyi ele alir,
ayniizamanda stajyerler ve pratisyen hekimler icin de
hastalarin tedavisinde hizli bir referans rehberi olarak
kullanilmaya uygundur.

Her. boliim, kendi alaninda uzman olan kisiler tarafindan
yazilmistir.

Gol sayida tablo ve sekil, onemli bilgilere hizli erisim
saglar.
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