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Derleme

Çocukluk Çağı Absans Epilepsi

Absans epilepsi, çocukluk çağı idiyopatik jeneralize nöbet-
lerin sık görülen bir formudur. Bu epileptik sendromda 
nöbetler; gün içinde onlarca kez yineleyen, kısa süreli, 
farkındalığın ortadan kalktığı ve hareketlerde duraklama-
nın gözlendiği bilinç kaybı ile karakterizedir. γ-aminobutirik 
asid (GABA) A ve B reseptörleri, Ca+, sodyum ve klor 
kanalları mutasyonlarının absans epilepsi ile ilişkisi göste-
rilmiştir. Glukoz transport defekti-1, erken yaşta tanı alan 
ve dirençli seyreden absans epilepsi vakalarında kesinlikle 
taranmalıdır. En iyi prognoz antiepileptik ilaç tedavisine 
hızlı yanıt veren vakalarda izlenmektedir.

Anahtar kelimeler: Absans, epilepsi, çocukluk çağı, 
GLUT1 eksikliği
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Childhood Absence Epilepsy

Absence epilepsy is a common form of childhood idiopathic 
generalized seizures. Seizures in this epileptic syndrome 
are characterized by an impairment of consciousness that 
is repeated several times a day, where  brief  loss of  awa-
reness, and interruption of movements are observed.
Gamma-aminobutyric acid (GABA) A and B receptors, 
Ca+, sodium and chloride channel mutations have been 
shown to be associated with absent epilepsy. Glucose 
transport defect 1 should be screened in refractory cases of 
absence epilepsy diagnosed at an early age. The best prog-
nosis is seen in patients who respond rapidly to treatment 
with antiepileptic drugs.
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tAnım ve EPidEmiYoloji

Absans epilepsi, çocukluk çağı idiyopatik jeneralize 
nöbetlerin sık görülen bir formudur. Okulçağı çocuk-
larda yeni tanı epilepsi vakalarının %10-17’sini oluş-
turmakla birlikte, yapılan kohort çalışmalarda preva-
lansı 0.4-0.7/1000 olarak tahmin edilmektedir (1). 
Nöbetlerin başlangıç yaşı 4 yaş ile 10 yaş (en sık 5-7 
yaş) arasında olup, hasta grubunda çok belirgin kız 
cinsiyet baskınlığı dikkati çekmektedir (K-E: %11.4- 
%2.5) (2,3). 

klinik ve nörofizyolojik Özellikler

Bu epileptik sendromda nöbetler; gün içinde onlar-
ca kez yineleyen, kısa süreli, farkındalığın ortadan 
kalktığı ve hareketlerde duraklamanın gözlendiği 
bilinç kaybı ile karakterizedir. Az sayıda vakada 
hareketlerde yavaşlama olsa da devamlılık söz 
konusu olabilir. İktal dönemde dalma, hızlı göz 
kapağı hareketleri, gözler kapalıyken nöbet başla-
mış ise gözlerde açılma gözlemlenir. Solukluk sık-
lıkla görülmekle birlikte, nöbet öncesi aura ve nöbet 
sırasında atonik düşüşler asla görülmez. Yineleyici 
motor hareketler her absans nöbette olmak zorunda 
değildir. Oral otomatizmalar da genellikle uzun 
süreli nöbetlerde ortaya çıkar(4). 

Nöbetin süresi bireysel farklılıklar, provakasyon 
metodları ve ilaçlara bağlı olarak değişiklik gösterir. 
Ortalama nöbet süresi 9-10 sn. olup, 4 sn.’den kısa ve 
30 sn.’den uzun süreli nöbetler beklenmez (5). 
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Elektroensefalografide (EEG) izlenen tipik patern ani 
başlayan ve ani sonlanan bilateral, jeneralize, ritmik 
3-Hz diken dalga kompleksleridir. Vakaların 
%50’sinde tipik diken dalga morfolojisi görülürken 
diğerlerinde tek diken, çoklu diken veya irregüler 
jeneralize diken dalga aktiviteleri gözlenmektedir. 
İnteriktal EEG’de ise normal zemin aktivitesi ile bir-
likte paroksismal jeneralize diken dalga aktivitesi 
izlenebilir. Fokal interiktal deşarjlar yalnızca bisant-
ral bölgelerle sınırlı kalmayıp; frontal, temporal ve 
parietal bölgelerde de gözlenebilir (6). Hiperventilasyon 
%83 ve fotik stimulasyon %21 oranında absans 
nöbetleri tetikler (5).

Absans epilepsinin ortaya çıkışında güçlü bir genetik 
yatkınlık söz konusudur. Çalışmalarda, vakaların 
%15-45’inde aile öyküsü pozitif iken, ebeveynlerde 
epilepsi frekansı %42, kardeşte ise %20 olarak belir-
lenmiştir (7). 

Şimdiye kadar γ-aminobutirik asid (GABA) A ve B 
reseptörleri, Ca+ kanalları (CACNA1 A, CACNA1 
H, CACNA1 G, CACNA1I ve CACNG3), Sodyum 
kanalları (SCN1B, SCN1A), Klor kanalları (CLCN2) 
mutasyonlarının absans epilepsi ile ilişkisi gösteril-
miştir (8). Glukoz transport defekti 1 (GLUT-1), 
beyin enerji metabolizması için temel yakıt olan 
glukozun, kan beyin bariyerinden transportunda 
bozukluğun söz konusu olduğu fenotipik spektrumu 
geniş ender görülen bir hastalıktır. Son yıllarda bu 
hastalığa yol açan SLC2A1 mutasyonu erken yaşta 
tanı alan absans epilepsi vakalarında tanımlanmıştır. 
Suls ve ark. (9) epilepsi başlangıç yaşları 4’ün altında 
olan 34 hastanın 4’ünde (%12) SLC2A1 mutasyonu 
saptamışlardır. Bu hastaların hepsinin baş çevresi 
ölçümlerinin normal, ikisinin ise yaşına uygun ente-
lektüel kapasiteye sahip olduğu bildirilmiştir. Farklı 
çalışmalar ve vaka sunumlarında da erken yaşta 
başlayan absans veya ilaca dirençli idiopatik jenera-
lize epilepsilerde SLC2A1 mutasyonu gösterilmiş-
tir. Uluslararası Epilepsi Savaş Derneği (ILAE) de 
son uzlaşı raporlarında 4 yaş altında absans epilepsi 
tanısı almış her vakada GLUT-1 hastalığının taran-
masını önermektedir. 

tEdAvi ve Prognoz

Tipik çocukluk çağı absans epilepsisi yaş bağımlı ve 
kendini sınırlayan bir epilepsi tipi olsa da gün içeri-
sinde çok sayıda yinelemesi, nörokognitif fonksiyon-
lara olumsuz etkisi ve yaşam kalitesini bozması 
nedeniyle antiepileptik tedavi gerektirmektedir.

Ülkemizde ilk tercih olarak kullanılan Valproik asit 
(VPA) %88-95 oranında nöbetleri durdurur. Ender ola-
rak genetik heterojeniteden kaynaklı olduğu düşünülen 
nöbetlerin agrevasyonu söz konusu olabilir. Ayrıca kara-
ciğer toksisitesi, pankreatit, trombositopeni / hematolo-
jik anormallik, kilo alma ve saç dökülmesi gibi ilaç yan 
etkileri açısından takip edilmelidir (10). Tedavide kullanı-
lan bir diğer ilaç olan etosüksimid talamik kalsiyum 
kanalları üzerinden etkisini göstermektedir. Absans epi-
lepside nöbetleri durdurma oranı %70 olup, beraberinde 
başka jeneralize nöbet eşlik ediyor ise monoterapide 
yeğlenmez (11). Lamotrijin; birinci basamak tedavide 
VPA kadar etkin olsa da bir yılın sonunda tolerans geliş-
tiği, etkinliğini kaybettiği bilinmektedir. Doz ayarlama 
konusunda avantajlı olmamakla birlikte, yüksek hiper-
sensivite riski nedeni ile dikkatli olunmalıdır (12). Bu üç 
ilaç ile monoterapide yetersiz kalınan vakalarda klona-
zepam, klobazam ve levetirasetam 2. ilaç olarak eklene-
bilir. Karbamazepin, fenitoin ve vigabatrin absans epi-
lepside kontraendikedir çünkü klinik ve deneysel çalış-
malarda GABA-B antagonistleri ile absans nöbetlerin 
arttığı gösterilmiştir.

Çocukluk çağı absans epilepsi ilaç kesimi konusunda iyi 
bir prognoza sahiptir. Yapılan çalışmalarda, remisyon 
oranı %55-85 arasında olup, vakaların ortalama remis-
yon yaşı 9,5 yaş olarak bildirilmektedir. Çalışmalarda, 
absans nöbet gelişiminden 5-10 yıl sonra jeneralize 
tonik klonik nöbet gelişbileceği, bazı hastalarda ise 
juvenil myoklonik epilepsi gibi daha refrakter nöbet 
tiplerinin gelişebileceği bildirilmiştir (13). 

Sonuç olarak, jeneralize tonik klonik nöbet, juvenil 
myoklonik epilepsi, absans status, geç başlangış yaşı 
(8 yaş<), EEG’de anormal zemin aktivitesi ve fokal 
anomaliler kötü prognositik faktörler olarak belirlen-
miştir. En iyi prognoz ise AEİ tedavisine hızlı yanıt 
veren vakalarda izlenmiştir (14).
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