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Yenidoganda Nonepileptik Paroksismal Olay

Uyaranlara karst agirt irkilme yamti ile karakterize bir
hastalik olan hiperekpleksiya santral sinir sisteminde inhi-
bitor bir transmitter olan glisinin etkisinin ortadan kalmast
sonucu ortaya ¢tkmaktadir. En stk otozomal dominant kali-
timn goriildiigii bu hastalikta ataklar swrasinda biling
agiktir. Bu makalede kasilma ve beslenirken tikanma yakin-
mast ile poliklinige getirilen ve konviilziyon on tanisi ile
yatirilarak takibi yapilan 20 giinliik erkek bebek sunulmak-
tadir. Muayenesinde dokunma ile abartili irkilme ve kasil-
ma hareketlerinin basladigr ve ataklar sirasinda biling
degisikliginin olmadig1 saptanan hastaya hiperekpleksiya
tanist konuldu ve klonazepam tedavisi baslandi. Bu vaka ile
yenidogan doneminde konviilziyon ayiwrict tamisinda unutul-
mamast gereken paroksismal hareket bozukluklart hatirla-
tilmaktadur.
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Nonepileptic Paroxysmal Event in Newborn

Hyperekplexia which is characterized by increased startle res-
ponse to stimuli emerges as a result of the elimination of the
effects of glycine which is an inhibitory transmitter in the central
nervous system. The conscious is open during attacks and the
mode of inheritance is mostly autosomal dominant. Herein, we
report a case of a 20 day- old male infant who was brought into
the outpatient clinic with the complaints of seizures and choking
during feeding and followed up as an inpatient with the initial
diagnosis of convulsion Physical examination revealed that
tactile stimuli induced exaggerated jerking, and convulsive
movements and his consciousness was not altered during
attacks. Thus, the patient was diagnosed as hyperekplexia and
clonazepam treatment was started. This case reminds us that
that paroxysmal movement disorders should not be forgotten in
the differential diagnosis of convulsions.

Keywords: Hyperekplexia, convulsion, neonatal

J Child 2015; 15(3-4):111-113

GIRiS

Uyaran ile ortaya ¢ikan ve epileptik olmayan parok-
sismal hareket bozukluklar1 “startle” sendromlari
olarak bilinir. Bu sendromlar iginde yer alan hipe-
rekpleksiya sendromu uyaranlara karg:i agiri irkilme
yanit ile karakterize ender goriilen bir bozukluktur
M, “Stiff-baby sendromu”, “Kok hastali1” adlar1 ile
de anilan bu sendromun temel klinik bulgulari
dogumdan sonra baglayan katilik hali, uyaranlara
kars1 abartil1 irkilme tepkisi ve irkilme sonrasi ortaya
cikan istemli hareketlerin yapilamadigi kisa siireli
katilik halidir 2. Siklikla otozomal dominant olarak
kaliim gosteren bu hastalik inhibitor bir transmitter
olan glisinin reseptorlerindeki bozukluga bagl olarak
ortaya ¢ikmaktadir ¢4,
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Bu makalede, yineleyen kasilma yakinmalari olan ve
konviilziyon siiphesi ile yatirilarak tetkik edilen bir
yenidogan vakasi, epileptik olmayan hareket bozuk-
luklarina dikkat cekmek amaci ile sunulmugtur.

VAKA

Yirmi dort yasindaki annenin ilk gebeliginden, 38
haftalik olarak normal spontan dogum ile diinyaya
gelen erkek bebek, 20 giinliikken kasilma ve besle-
nirken tikanma yakinmasi ile poliklinige getirildi.
Dogumdan 1 hafta sonra fark edilen, sikliginin ve
siiresinin giderek arttig1 belirtilen kasilmalar disinda
ozgecmisinde Ozellik yoktu. Aile dykiisiinde 2. dere-
ce akraba evliligi disginda bir bulgu saptanmadi.
Yenidoganin yapilan fizik muayenesinde agirligi
3260 g (3-10. persentil), boyu 50 cm (10. persentil)
ve bag ¢evresi 34 cm (3. persentil) saptandi. Genel
durumu iyi ve bilinci acik olan bebegin sistemik
muayenesinde oOzellik saptanmadi. Fizik muayene
sirasinda sik olarak kisa siireli irkilme hareketleri
yapan hastanin muayene sonunda, 10-15 sn siiren
bag1 geriye dogru tiim viicut tonusunda artig, kollarda
ve elde fleksiyon tarzinda hizli kasilmalar, hizl1 goz
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kirpma hareketleri ve sonrasinda kisa siireli bir kati-
lik hélinden olusan irkilme nobeti oldu. Kasilmalar
durduktan sonra kisa siireli aglama ve huzursuzluk
disinda postiktal duruma benzer bir biling degisikligi
goriilmedi. Hastanin takibinde ataklarinin alina
dokunma uyarisi ve yiiksek sesli uyaranlar ile yinele-
digi (10-12/giin) ve ataklar sirasinda bilincinin hep
acik oldugu goriildii. Bu bulgular ile hiperekpleksiya
tanist ile izlenmeye baslanan hastanin enfeksiyon
belirtecleri ve biyokimyasi normal bulundu. Goz
muayenesi ve kranial manyetik rezonans goriintiile-
me (MRI) tetkiki normal sonuglanan hastaya klona-
zepam (0.05 mg/kg/giin) tedavisi baslandi. Izlemde
ataklarin sikliginda ve siddetinde azalma olmamasi,
aralikli olarak apne goriilmesi ve aspirasyon riski
nedeni ile klonazepam dozu arttirildi (0,1 mg/kg/
giin). Doz artig1 ile ataklarin sayisi ve siiresi azalarak
bebegin oral alimi diizeldi. Elektroensefalografi,
dogustan metabolik hastalik tarama testleri ve kro-
mozom analizi normal sonuglanan hasta, ailesine
genetik danigma oOnerilerek poliklinikten takip edil-
mek lizere taburcu edildi.

TARTISMA

Uyaranlara kargi agir1 irkilme yaniti ile karakterize
bir norolojik hastalik olan hiperekpleksiyada temel
sorun, santral sinir sisteminin ana inhibitGr transmit-
terlerinden biri olan glisinin etkisinin azalmas1 ya da
kaybolmasidir V. Glisin a-1(GLRA1), a-2 (GLRA?2)
ve B (GLRB) alt gruplarindan olugan glisin reseptor-
leri iizerinden etkisini gostermektedir. Yapilan calis-
malarda, hastalarin bir kisminda (%30) bu reseptdrle-
ri kodlayan genlerde mutasyon varlif1 saptanmustir.
En sik 5. kromozomda bulunan ve GLRA1’i kodla-
yan gende meydana gelen mutasyonlar goriilmekle
birlikte (OMIM149400), diger alt gruplar1 ya da tasi-
yic1 proteinleri etkileyen mutasyonlarda goriilebil-
mektedir “®. Hastalik otozomal dominant ya da
resesif kalitimla ge¢mekle birlikte, sporadik vakalar
da goriilmektedir. Sporadik olarak goriilen vakalarin
bir kismina beyin ve beyin sapii tutan hastaliklar
eslik edebilmektedir 159, Aile dykiisiinde benzer bir
hastalik 6ykiisii olmayan vakamizda yapilan kromo-
zom analizi normal sonuglandi, ancak aile kabul
etmedigi i¢in ileri inceleme yapilamadi.

Glisinin inhibitor etkisinin kalkmas1 sonucu ortaya
cikan hipereklepsiya, vakamizda da goriildiigii gibi
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siklikla yenidogan doneminde baglar. Daha ileri
yaglarda baslayan vakalarda goriilmekle birlikte,
bunlarin biiyiik bir kism1 ge¢ tan1 konan ya da sant-
ral sinir sistemi hastalig1 olan vakalardir 7.

Hiperekpleksiyanin temel klinik bulgusu dogum
sonrasinda goriilen katilik héli, dokunma, ses ya da
gorsel uyaranlara abartili, jeneralize irkilme yaniti
ve bu yanit sonrasi istemli hareketlerin yapilamadi-
81 kisa siireli katilik halini icermektedir. Ataklar
sirasinda hastanin bilinci agiktir (V. Bunlarin yani
sira her hastada bulunmayan, ancak eslik edebilen
diger bulgular arasinda tonik siyanotik ataklar, bag
retraksiyon refleksi, uykuda ekstremite hareketleri,
hipnogojik miyoklonus, inguinal ve umbilikal herni,
dogumsal kalca c¢ikigi, apne, ani bebek oliimii
bulunmaktadir. Hiperekpleksiya tanis1 konan vaka-
larin bir kisminda agir1 irkilme hareketleri bulunma-
sina karsin genel katilik hali goriilmemektedir. Bu
fenotipik farklilik nedeni ile klasik ozelliklerin
tiimiinii gosteren vakalar major, sadece irkilme atak-
larinin bulundugu vakalar mindr hiperekpleksiya
olarak adlandirilmaktadir 9. irkilme ataklari alin
lizerine hafifce vurma ile kolaylikla tetiklenebilir ve
bu durum tanisal bir manevra olarak degerlendirilir
(9 Benzer sekilde hastamizin alnina hafifce dokun-
makla ataklar baglamaktayd: ve irkilme ataklar
sirasinda genel tonus artigi ile katilik hali, bag ret-
raksiyon refleksi belirtilerinin tiimiinii gdstermekte
oldugundan vaka major hiperekpleksiya olarak
kabul edildi.

Hiperekpleksiya konviilziyon ile siklikla karisabil-
mekte ve bu durum hastalarin gereksiz tedaviler
almasina neden olmaktadir. Ayiriminda ataklar sira-
sinda bilincin acik olmasi ve atak sonrasinda postik-
tal bilin¢g degisikliginin bulunmamasi ve uykuda
goriilmemesi yardimci olur. Neonatal tetanoz ve sant-
ral sinir sistemi enfeksiyonlart ve anomalileri, hipo-
kalsemi, dogumsal metabolik hastaliklar gibi ayirici
tanida disiiniilmesi gereken hastaliklardan genel
durumun bozulmamasi, psikososyal gelisimin nor-
mal olmasi, laboratuvar ve goriintiileme bulgularinin
normal olmasi ile ayrilabilir.

Hastalarda goriilen katilik hali ve apneik nobetler 1
yasindan sonra azalarak kaybolmakla birlikte, irkil-
me ataklar1 erigkin yaslarda da goriilebilmektedir.
Irkilme nobetleri ve istemli hareketlerin yapilamadig1
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katilik hali, bebeklik doneminde beslenme zorlugu,
aspirasyon pnomonisi, apne, ani bebek Oliimiine,
ilerleyen yaglarda ise ani diismelere ve yaralanmalara
yol agabilir ®!*13_ Bu nedenle hastalarin yakin takibi
ve tedavisi gereklidir.

Tedavide siklikla bir gama amino biitirik asit (GABA)
agonisti olan klonazepam kullanilir. Yenidoganlarda
klonazepam icin baslangic dozu olarak 0.01-0.03
mg/kg/glin Onerilmekle birlikte, belirtiler kontrol
altina alimamadiginda 0.1-0.2 mg/kg’a kadar ¢ikila-
bilmektedir 112, Daha biiyiik hastalarda ise valpro-
ik asit diger bir se¢enektir 12, Vakamizin tedavisin-
de literatiirde onerildigi gibi klonazepam kullanildi.
Ataklarinin sikligmin ve siddetinin degigsmemesi
nedeni ile ila¢ dozu arttirilarak 0.1 mg/kg/giine ¢ikil-
di. Bu doz ile ataklarin siklifi ve siddeti azaldi.
Hiperekpleksiya ataklari ¢ocuk biiyiidiikge azalmakla
birlikte, erigkin yaglara kadar devam edebilmektedir
bu nedenle tedavi dozu ve siiresi hastanin gereksini-
mine gore degisebilir.

Hastalarin ndromotor gelisimi normal olmakla bir-
likte, ozellikle ataklarin sik ve siddetli oldugu,
apneik nobetlerin goriildiigii vakalarda beslenme
sorunlari, motor gelisimde gecikme goriilebilir.
Biligsel fonksiyonlarin bozulmadigi hiperekpleksi-
yada bebeklik doneminde aspirasyon ve ani bebek
oliimii, erigkin yaslarda ise diisme ve buna bagh
yaralanmalar mortalite ve morbiditeyi arttiran bagli-
ca sorunlardir 7119,

Sonug olarak, yenidogan doéneminde hipertoni ve
abartili irkilme yanit1 olan bebeklerde hiperekpleksi-
ya ayirici tanida géz 6niinde bulundurulmalidir. Apne
ve ani bebek 6liimii riskinin fazla oldugu bu hastalik-
ta genel durumun ve néromotor gelisimin bozulma-
masi, ataklar sirasinda bilincinin agik olmasi ve alina
uygulanan dokunma hareketi ile ataklarin baslamasi
tanida yardimci olacaktir.
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